﻿ EDITURA ALBATROS • BUCUREȘTI, INTRODUCERE OBIȘNUITĂ Știința a apărut din necesitate — din necesitatea de a ne cunoaște și de a ne fixa locul în univers Dar nu numai din necesitate, ci și din curiozitate, acest atribut al speciei noastre A fost un proces lent, cu lungi perioade de stagnare, întrerupte de descoperiri remarcabile, care împingeau cunoașterea spre zone imposibile Secolul XX a transformat însă știința Ea nu mai este o preocupare sporadică a cîtorva spirite chinuite de neliniști, ci o activitate organizată, cu țeluri definite Cum știința urmărește revelarea adevărului, ea are caracter universal Nu există adevăruri cu validitate geografică limitată Este adevăr pretutindeni sau nu este nicăieri Drumul spre dezvăluirea fațetelor necunoscute ale adevărului este plin de dificultăți Rareori realizările științei se impun brutal, anulînd ipoteze și teorii unanim acceptate de comunitate Este cert însă că scepticismul este mereu mai rar Orice nouă descoperire este susținută de date ire futabile — acestea nu înseamnă că erorile sînt excluse Adevărul se impune și, la rîndul lui, impune o nouă atitudine față de noi înșine Știința este unică — vorbesc despre științele exacte De aceea este unul dintre marii factori unificatori ai lumii contemporane Populațiile au culturi diferite, dar nu au științe diferite S-a spus de nenumărste ori că faptul științific nu are nici o conotație morală Adevărul în sine, nu și impactul lui social, economic și etic Știința mi mai este neutră Numeroase performanțe au consecințe majore, frecvent imprevizibile Prin imensul ei potențial creator știința este chemată să rezolve acutele neliniști ale acestui secol Ea va hotărî, într-o mare măsură, destinul micii noastre planete Din noua aventură a geniului uman se va naște un om parțial diferit de cel actual Fundamental, biologic, va fi același Va fi diferit în măsura în care va fi modelat de știință Cit ? Aceasta este întrebarea Nu știm Dar ne temem că genetica va transgresa frontierele stabilite evolutiv Genetica sfidează utopia Firesc, devine ținta atacurilor venite de pretutindeni O critică filozofia, o critică ecologia, o critică antropologia Critici firești Avem nevoie de noi adevăruri Certitudinile de ieri se clatină Locul lor este luat de alte teorii care au și ele parfumul efemerității în cavalcada de descoperiri caracteristice sfîrșitului de veac ne punem alte întrebări Trebuie să ni le punem Și avem nevoie de noi răspunsuri Hamburger spunea că „la rece noi recunoaștem, poate, https://neculaifantanaru com/un-soare-aflat-pe-drumul-spre-apus html Hamburger La raison et la passion Rtjlexions sur Ies limites de la conals-sance, Paris, SeuiJ, că întrebările noastre asupra sensului vieții și semnificației lumii sînt simple fantasme născute dintr-o îndoielnică atitudine cu totul antropomorfă" Nu sînt sigur ca are dreptate Dacă renunțăm la interogații și la fugitive explicații rămînem singuri cu spaimele noastre Poate viața nu are sens, dar noi trebuie să avem Sau trebuie să ne creăm unul Chiar dacă el se reduce la fireasca noastră nevoie de a ne prelungi viața prin cea a generațiilor ce vor veni Jean Paul Sartre spunea cîndva că „omul fără nici un sprijin și fără nici un ajutor este condamnat în fiecare clipă să inventeze omul Noi ne inventăm continuu Devenim, într-o uluitoare prefacere, altceva sau altcineva Celebrul dicton totul curge își găsește sensul numai dacă este descifrat genetic Totul începe în clipa în care se unesc două celule germinate pentru a forma un nou univers Cu destin incert Nici una dintre aventurile vieții nu este mai plină de sensuri decît această secvență Apoi totul curge într-o avalanșă de evenimente supuse hazardului Un joc imprevizibil în care totul pare posibil In spatele întâmplării se ascunde însă o ordine implacabilă Aparent implacabilă Ea este pîndită mereu de posibile catastrofe O greșeală și jocul încetează, O singură eroare este de ajuns Ne descoperim și totodată descoperim lumea Privim înapoi drumul parcurs Este aproape incredibil că numai în trei miliarde și jumătate de ani тоьесиіеіе anonime au dus la emergența unei ființe capabile să modeleze planeta Și să-și pună întrebări Acesta este cel mai mare miracol din univers Omul a apărut Ne apropiem de el cu sfială Vrem să-l prindem în chenare rigide Ne scapă El refuză orice formă de fixism Mă-*eția lui ezidă în maleabilitatea de a se accepta sau nega, așa cum este Antropologia pcolemeică a vrut să așeze omul în centrul evoluției, ofermdu-i un statut aparte Fizic, este un animal Dar, prin viața lui psihică, е Ле altceva Vanitatea noastră a acceptat cu ușurință această seducătoare concluzie Revoluția copernicană continuată de cea darvi-niană ne-a tăiat aroganța Și trebuie să ne resemnăm Mult timp nu am avut curiozitatea să ascultăm universul A venit timpul nu numai să-l ascultăm, ci și să-l înțelegem Acum miliaide de ani, pe una dintre planetele oarecare ale unei ste e o scure, pierdută într-una dintre nenumăratele galaxii ale univer-su ui fascinantă presupunerea că ar exista universuri succesive sau paralele , moleculele se organizează pentru a forma o celulă Din mo* rnentul big-bangului pînă în cel al apariției moleculelor organice au trecut mai mult de miliarde de ani Terra este încă tânără In forma ei finală are doar , miliarde de ani Nimi I M в • “ ' IК * Dubreuil-Chambordcd L , Les varlations du corps huma ine, Paris, Edit Flam-marion, sinonim cu idealul de frumusețe al artei grecești Apolo și Antinous, capodoperele sculpturii grecești, păstrează aceste proporții Frumosul se identifică cu normalul Normalul implică ideea de va-viabilitate Oriunde — în orice populație — există o imensă diversitate, individuală Este un fapt banal, pe care biologia secolului trecut, ca și cea de la începutul veacului nostru, nu știa să- interpreteze Era mult mai simplu să ordoneze variabilitatea morfologică Și a creat tipurile morfologice sau constituționale Aceste tipuri s-au născut o dată cu medicina Hipocrate cunoștea cele două tipuri extreme — tipul fizic și tipul apoplectic; apoplecticul pletoric riscă să devină victima accidentelor vasculare — am spune acum Tipurile constituționale au fost apoi uitate Secolul trecut le-a redescoperit Oricum, toate tipurile cu care a operat antropologia constituțională derivă din clasificarea lui Hipocrate Sigaud Mac Auliffe au crezut că pot diferenția patru tipuri — cerebral, respirator, muscular și digestiv Numele lor sînt sugestive (vezi Milcu, Maximi-lian \ , Vandervael, ) Kretschmer a pornit de la psihiatrie Teoria lui, resintetizată în , a marcat întreaga gîndire tipologică El transpunea în biotipologie concepțiile lui Kraepelin — unul dintre fondatorii psihiatriei moderne După părerea lui Kraepelin, există două psihoze majore : demența precoce și nebunia circulară — schizofrenia și sindromul maniaco-depresiv Ele se deosebesc nu numai clinic, ci și constituțional Shizofrenicii sînt longilini, iar maniaco-depresivii sînt scunzi și îndesați Și primii și ultimii sînt găsiți în forme atenuate în toate populațiile Kretschmer vorbea de temperamente Presupunea că ciclotimii sînt brevilini și ex-trovertiți, iar schizotimii sînt longilini și introvertiți Sub raport morfologic diferenția două tipuri importante — un tip picnic și unul lepto-zom și două variante ale tipului leptozom — tipul atletic și tipul astenic Alături de ei se individualizează variantele dizarmonice Kretschmer a fost acceptat și contestat cu aceeași violență Pasiunile s-au stins ae mult și ideile lui sînt reamintite uneori ca o pildă de romantism naiv N Pende a dominat, alături de Kretschmer, gîndirea biotipologică dintre cele două războaie mondiale Pende a introdus conceptul de piramidă biotipologică O piramidă la baza căreia stă ereditatea șî ale cărei fețe sînt reprezentate de tipul morfologic, de caracterele fiziologice și de inteligență Biotipul este sinteza acestor caractere fică/im Maximllinn c‘» Producere în antropologie, București, Edit Științi-Vandervael F , Tiioinâtrie humaine,, Еібге Desoer nel C Rî-eîCongî''înt Anthroo du type constitution- , Anthiop dlWentielle, Rev, Morphophyslol humaine, , Pende N , Trattato dl blotipologla umana, Milano, F Vallardi , Tipul morfologic poale fi subdivizat în funcție de masa corporală in mediosom, hiposom și hipersom în funcție de proporții, în brevilin și longilin, iar în funcție de tonus, în stenic și hipostenic » Pende conchidea că există de variante Numai patru sînt fundamentale : lon-gilin-stenic, longilin-hipostenic, brevilin-stenic și brevilin-hipostenic Inspirat de endocrinologie, Pende a introdus, ca element de diagnostic suplimentar, hiper și hipofuncția hormonală El deferenția pe criterii subiective hiper și hipohipofizari, hipo și hipotirodieni Aproape întotdeauna determinările hormonale confirmă impresiile clinice, Pende a crezut că poate prinde sub un unghi simplu întreaga personalitate umană Mult mai tîrziu, Șt M Milcu \ continuîndu- pe I C Parhon, a reluat ipotezele lui Pende împreună cu M Drăgușanu, Milcu a încercat să definească terenul endocrin al unei populații din Ținutul Pădurenilor ( ) * La începutul deceniului al patrulea s-a dezvoltat, la Paris, o școală eclectică Ea introducea matematica în gîndirea antropologica Studia numeroase caractere care nu aveau nici o legătură aparentă între ele și ■căuta asociațiile statistice A remarcat astfel că există o asociere între forța mîinii drepte și brevilinie, greutate mare, trunchi proporțional mare față de membrele inferioare Nu s-a descoperit însă nici o asociere între aceste particularități și nivelul colesterolului, al glicemiei sau al ritmului cardiac • Școala pariziană nu contestă existența celor două tipuri fundamentale — brevilin și longilin Dar ele sînt doar tendințe vizibile la nivelul, populației și greu de recunoscut la nivelul individului Așa cum afirmă Schreider ( ) sînt categorii biostatistice Mergînd pe aceeași linie de gîndire, s-a susținut că nu poate fi detectată o corelație între psihic și soma Sînt decelabile asociații statistice, dar ele nu au valoarea diagnostică individuală Schreider a insistat de multe ori asupra rolului decisiv al mediului în modelarea vieții psihice % Un ultim efort într-o lume care murea vorbesc de lumea biotipolo-giei — W H Sheldon în el încerca să fixeze într-o largă sinteză semnificația tipurilor morfologice sau a somatotipiei Pentru el toate componentele personalității umane — anatomice, psihologice, fiziologice, și patologice — formează un tot indivizibil Nu se poate înțelege individul ■decît dacă este analizat complex Pleacă de la formă O studiază însă pe Milcu Șt, M, Drăgușapu, Terenul endocrin al populației satului Bătrîna ; în Cercetări antropologice în Ținutul Pădurenilor-satul Bătrîna, sub red Șt M Milcu și H Dnrnftrescu București, Edit Academiei Schreider E , Les types humains, mâthodes, răsultats, conccpts L’Evolution psychiatrique, , , , Sheldon W И,, The varieties of human physique, New-York, Harper, ițiazâ trei tendințe fundamentale sau ele reflcclînd predominanța uneia din- admite fotografii Pornind de aici, difcrci componente primare, fiecare dintre — i vi vorbește tre foițele embrionare: ectoderm, mezoderm și ел o e - rfismul astfel despre endomorfism, mesomorfism și ectomorfism Endomorfismul corespunde tipului digestiv; mesomorfismul, tipului musculos, ; morfismul, tipului linear-respirator Nu exista nici o deose и p tantă între tipurile Kretschmcrienc și cele descrise de Sheldon - morficul este similar picnicului, mesomorficul este asemănător atiedcu ui, iar ectomorficul leptpsomului Dar Sheldon merge mai departe El admite că toți indivizii au cele trei componente, dar că între ei exista diferențe cantitative Conchide că, teoretic, se pot diferenția de combinații Practic, afirmă el, există doar , restul sînt rare sau foarte rare în afara componentelor primare, pot fi detectate componente morfologice secundare — displazii, ginandromorfii — morfotipuri cu caractere masculine și feminine, hirsutisme, dezvoltări exagerate а е sistemului pilos Cum era și firesc, Sheldon a vrut să definească și temperamentele și a ajuns la concluzia că există trei variabile comportamentale — viscero-tonie, somatotonie și cerebrotonie Viscerotonia are note proprii bine definite, care îl apropie totuși de caracteristicele digestivului — sociabilitate, simțul humorului Somatotonia este dominată de forță, iar cerebro-tonia de rațiune Sheldon a fost rareori acceptat de comunitatea medicală Criticile aduse teoriei lui sînt valabile pentru oricare altă ipoteză constituțio-nalistă Iată ce scria Hammond ( ) despre concepția lui Sheldon : „Selecția celor trei combinații particulare dintr-un mare număr de calități fizice, avînd între ele corelații complexe, fără a ști în ce fel caracterele separate contribuie la realizarea fiecăreia dintre ele, nici în ce fel sînt legate între ele, seamănă foarte bine cu tentativa de a fixa poziția unui punct într-un spațiu sferic, în funcție de balenele unei umbrele cu lungime necunoscută, făcînd una cu cealaltă unghiuri cu valoare necunoscută" Biotipologia a murit de cîteva decenii Dar, ciudat, nu a fost uitată A vrut să fie o sistematizare ambițioasă a variabilității umane Nu a știut însă că universul fizic și psihic al speciei nu este reductibil la cîțiva parametri somatici și la puține elemente comportamentale, toate alese arbitrar Cu atît mai mult cu cît caracterele alese au un determinism genetic complex — ele sînt condiționate poligenic Biotipologia rămîne unul dintre eforturile inutile ale gîndirii pre-științifice Despre acest curent IlunP a scris în : „trei obstacole formidabile se opun progresului în acest domeniu : concepțiile inepte de ’ , , , HUnt E’ E' Jr" Iiuman constitutl™ i an appraisal, Am J PhysJÂhthrop ;' clasificare, cercetarea fără grijă și judecățile fără fundament asupra presupuselor vicii ale fizicului și temperamentului uman" Biotipologia ar fi dispărut de mult dacă nu ar fi încercat să găsească o asociere între somatotip și boală, și, mai tîrziu, să stabilească valide principii terapeutice constituționaliste Vorbea, acum cîteva zeci de ani, despre derivare și despre neutralizare Firește, există o susceptibilitate individuală, după cum există diferențe interpopulaționale, dar explicația trebuie căutată în altă parte Antropologia fizică plină de entuziasm a studiat, multe decenii, variabilitatea fizică umană Cu o metodologie riguroasă A fixat puncte invariabile de-a lungul scheletului și corpului, a măsurat tot ce se putea măsura — diametre, circumferințe — a calculat nenumărați indici și, în cele din urmă, a comparat toate populațiile accesibile din toate regiunile lumii Recente și vechi Acumularea datelor părea suficientă Interpretarea lor revenea antropologiei viitorului O antropologie care nu a mai venit Din acest imens efort au rezistat anilor doar cîțiva indici cranieni — indicele de lățime-lungime, care separa indivizii în trei grupe : brahi-crani, mesocrani și dolicocranii, de pildă, și foarte puține adevăruri : populațiile moderne tind să se brahicefalizeze — în alte populații, numeric reduse, se constată un proces invers (vezi Martin, Saller, ) x Trebuia să apară o altă antropologie O cereau noile realități Ea a venit și înseamnă genetica populațiilor Nu o mai interesează variabilitatea caracterelor somatice, cu transmitere incertă, ci trăsăturile condiționate de o singură genă — proteine serice, enzime Ca și antropologia clasică, compară indivizii și mai ales populațiile Cu alt punct de vedere Dintr-o perspectivă evoluționistă stabilește frecvența genelor în populațiile contemporane Și încearcă să descifreze geneza proceselor care condiționează polimorfismul genetic Este, evident, o aspirație extrem de ambițioasă Și la fel de dificilă Pentru că traseul genă-caracter este plin de incertitudini (știm doar că toate caracterele cantitative sînt condiționate poligenic și că realizarea lor cere participarea mediului) Din punct de vedere strict genetic noi rămînem aceiași din momentul fecundației pînă în cel al morții — dacă, nu intervin mutațiile somatice sau procese pe care le ignorăm încă Rămîi tu însuți este o metaforă sîntem noi înșine în fiecare clipă alții Cum ? De ce ? — o întrebare pentru mîine Nu știu cînd vom reuși să spargem, în întrebări primare această interogație Nu există nici o îndoială că tot ceea ce numim viață jpsihică este produsul activității creierului a miliardelor lui de celule Dintre ele nurnai o parte intervine în vehicularea directă a informațiilor — , °, ■ un rol de intermediari Dar cîte informații poate- in sistmatischer Darstel- tetic Changeux ( ) in venetica se formează uriașe de sinapse — uneori poate stoca creierul ? Răspunsul i reliefa două aspecte majore — cu T- - intermediul neuroni morfologic diferiți, fiecare dintre e comuni^ neuroni ■ or, fiecare sinapsă are o funcție particulara Daca fiecare sinapsa este lată genetic numărul necesar de gene ar depăși cu mu t o a ' ac -versului nostru ereditar De aceea s-a presupus, și presupunerea es aparent cel puțin, cu totul firească, că viața creierului nostru se supune unor legi proprii Legi a căror dccoperire va revoluționa întreaga noas ra neuro-fiziologie „ x La orice nivel ne-am opri, variabilitatea pare infinita Ea este, tara nici o îndoială, cel mai firesc dintre toate fenomenele biologice Fără să uităm că evoluția a operat cu extrem de mult spirit de economie Nimic nu mi se pare mai uluitor decît diversitatea în cadiul unicității speciei Și totuși nu știu de ce selecția naturală nu a creat și serii mici de indivizi identici Ar fi dat dovadă de mai mult spirit de prevedere Dacă nu cumva precauția este un proces pur uman GEMENII MITOLOGIE ȘI BIOLOGIE Au pătruns în toate culturile s-au fixat din timpuri imemoriale în mitologie au fost aduși în luminile teatrului elisabethan și au marcat istoria geneticii Au fost temuți și iubiți au fost uciși la bantuși și adorați în Africa occidentală Uneori au devenit magicieni în mitologia indo-europeană, și Dioscurii și Castor și Pollux sînt alături de oameni în clipele de cumpănă La indienii Pueblos, gemenii au deschis drumurile spre libertate și perfecțiune în unele mitologii, au roluri diametral opuse (unul creează, celălalt distruge) așa spun cosmogoniile multor triburi indiene din America de Sud (Gedda, ) Romulus și Remus au fondat Roma pe marginile Tibrului Iar Shakespeare, peste multe secole, i-a transferat în lumea de vis a scenei — A douăsprezecea noapte și Comedia erorilor In foaile puține populații — aborigenii australieni prevesteau o nenorocire, * Chsngcux J, hoviuic WCU VOIluL PlU’is F^V^rrl qqq ■ Cedda L„ d« ÎSftXi» Gemelaritatca este un fenomen obișnuit Pretutindeni % dintre copiii născuți în Europa și în S U A sînt gemeni Exista și semnificative variații geografice — %o înJaponia și % în Nigeria O asemenea va-riabilitate nu poate fi accidentală Mai înainte de a căuta explicația, ci-teva cuvinte despre geneza gemelaritaț ii în mod obișnuit, în cursul fiecărui ciclu, o femeie elimină un singur ovocit Dacă va fi fecundat va rezulta un copil — unul singur Dar pot fi eliminate simultan două ovocite și ambele pot fi fecundate Se vor naște doi copii cu același sex sau cu sexe diferite, la fel de asemănători sau la fel de diferiți, ca frații și surorile obișnuite Aceștia sînt gemenii dizigoți Gemelaritatea este prezentă în cele mai mult specii de mamifere Multe animale nasc numai gemeni dizigoți Dai' zigotul se poate divide în două celule sau, mai rar, în trei sau patru, excepțional de rar în mai multe celule, fiecare generînd un copil Deoarece au același punct de plecare — un singur zigot — gemenii monozigoți au aceeași structură genetică Nu rareori sînt imposibil de diferențiat Așa cum s-a spus de nenumărate ori sînt două l pii (sau mai multe) ale aceluiași destin biologic Cu puține excepții, fiecare membru al perechii gemelare se dezvoltă autonom Foarte rar gemenii monozigeți nu se separă complet Ei rămîn uniți printr-un segment oarecare al corpului — cap, torace, abdomen Aproape constant dispar Separarea chirurgicală este imposibilă, deoarece au organe vitale comune — inima Pretutindeni gemenii monozigoți sînt mai rari decît cei dizigoți La fiecare mie de sarcini — sînt monozigote și — sînt dizigote Interesant, în toate populațiile umane proporția monozigoților este aceeași Variază doar frecvența dizigoților Geneza gemelarității este obscură Statistic, s-a demonstrat că mamele în vîrstă au mai multe șanse decît mamele tinere de a naște dizigoți Diagnosticul zigoției nu are prea multă importantă în acest context Trebuie subliniat doar faptul că, în ciuda aparențelor, stabilirea zigoției nu este întotdeauna foarte simplă Teoretic, gemenii monozigoți sînt concordanți pentru toate caracterele condiționate genetic (grupe sangvine, proteine serice ) și pentru toate caracterele condiționate poligenic (vezi Propping, Kriiger, G) * Gemenii sînt o excepție de la legea unicității — implacabila lege a unicității Doi indivizi care se supun aceluiași destin biologie — numai biologic, nu și social Este adevărat, literatura a păstrat numele mai multor perechi de monozigoți cu remarcabile pasiuni comune — explora- * Propping P , Krtlger J , Ober lUiuJlpkclt von Zwillinpspeburten, Dtsch Med Wochenschr, , , fiOO setului a vrut să aibă pro- lorii maritimi Jean i Auguste Picard Dar cei mai mulfi monozigoți au refuzat identitatea Fiecare dintre membrii l pviul lui profil social Așa cum remarcam mai înainte, gemena dizigoți sînt consecința unei duble fertilizări Nimic nu exclude posibilitatea ca doi copii dizigoți să aibă tați diferiți Este greu de precizat frecvența acestor evenimente Oricum ele exista ♦ în cursul dezvoltării fetale gemenii monozigoți sînt uniți frecvent prin vase sangvine Extrem de rar se dezvoltă anasto-moze ale vaselor sangvine și între dizigoți Și gemenii pot schimba celule sangvine stern — m aceasta etapa a evoluției individuale nu a survenit încă intoleranta imunologica Rezultatul, o himeră, un organism cu două populații celulare genetic distincte La bovine, anastomoza este obișnuită Are drept rezultat apariția unei intersexualități, cunoscută sub numele de free-martinism Ea demonstrează că evoluția a descoperit ge-melaritatea, dar nu a reușit întotdeauna să asigure și integritatea genetică a gemenilor Și specia noastră are himerele ei Puține — sau așa se pare (Nicholas și col )* Indiferent de explicații frecvența sarcinilor gemelare tinde să se diminueze Cu decenii în urmă, se conchidea că la fiecare de sarcini simple una este gemelară Acum, în regiunile dezvoltate, raportul este O Medicina clasică datorează mult gemenilor Prin intermediul lor genetica a diferențiat cu un grad, deseori, mare de probabilitate, ceea ce este ereditar de ceea ce este mediu Discuțiile au început în secolul trecut, cînd Galton a sugerat că cercetarea celor două tipuri de gemeni ar putea elucida mterrelația natură-mediu De atunci s-au studiat nenumărate serii de gemeni, cu o metodologie mereu mai complexă S-a urmărit tot ce se putea analiza — și caractere-somatice (de la înălțime la culoarea ps“”) part,cularităt“= ₽sihi“ (inclusiv agregarea tulburărilor Se pleacă de la următoarele premise : - dacă un caracter oarecare apare mai des la gemenii monozigoți decît la fel de frecvent , la monozigoți șl ,a dMgoU h £ ’ Nicholas J W , Jenklns W J Marsh w т ч of surviving twins, Br Med J , ,’ , S(J W‘ L'’’ lI“man blo°d chimeras A study în mediul ambiant Pentru ca rezultatele să fie concludente trebuie să fie studiată o seric reprezentativă de gemeni Acest deziderat este rareori împlinit Deseori sînt raportate serii mici de gemeni Raportul concordanță (prezența caracterului la ambii membri ai setului gemelar) — discordanță (prezența caracterului doar la unul singur dintre gemeni) oferă informații utile asupra naturii particularității * — studiul gemenilor permite geneticii să estimeze probabilitatea dezvoltării unei tulburări specifice ; — pot fi descifrate, parțial, condițiile în care se definește un caracter genetic, de obicei o tulburare oarecare Voi reaminti doar cîteva dintre concluziile gemelologiei : — caracterele somatice sînt condiționate poligenic, implică deci un coeficient genetic mai mult sau mai puțin important ’> — personalitatea umană, în sensul ei cel mai larg, cere prezența unui coeficient ereditar (Oancea Ursu, ) ; — tulburările psihice — și schizofrenia și sindromul maniaco-depre-siv — sînt parțial ereditare ; — malformațiile congenitale sînt deseori controlate poligenic Condiția de geamăn presupune, se pare, anumite mici dezavantaje Astfel, riscul de a dezvolta o malformație congenitală este mai mare cel puțin pentru cîteva erori de dezvoltare — pentru malformațiile de cord, pentru hidrocefalie, pentru anencefalie și pentru despicăturile labio-palatine Apoi gemenii au un coeficient de inteligență ceva mai mic decît copiii rezultați din sarcini obișnuite — față de , media normală Fenomenul a fost atribuit nașterii premature, naștere care se asociază frecvent cu mici leziuni cerebrale (Zazzo, ) Gemenii formează, așa cum s-a spus de nenumărate ori, un grup social distinct Ei au mai puțină nevoie de ceilalți copii Petrec cea mai mare parte a timpului împreună Au deseori un limbaj particular și cel puțin în primii ani de viață vor să fie identici Dar chiar atunci unul este dominant, el este cel care asigură legătura setului cu lumea exterioară, In timp, gemenii monozigoți nu mai vor să fie identici — apare ceea ce s-a numit ostilitatea gemenilor (Verschuer, ) w Frecvent, gemenii monozigoți au aceeași traiectorie biologică Frecvent, dar nu constant Deoarece % au evoluat într-un mediu prenatal ’ Ereditatea șl mediul» în formarea personalității» Timișoara, ЬіеіпеУеі иеГ V°n,> im Leben des Mcnschen» Wiesbaden, diferit, capabil să dea alte dimensiuni unicității Mai mult, după separare, apar remanieri genetice minore Genele implicate în procese e sînt diferite Unicitatea își revendică drepturile „ x Pe măsură ce oamenii îmbătrînesc se accentuează trasaturile individuale Cu o excepție — gemenii adevărați Timpul aduce o simihtu ine mereu mai importantă Deși teoretic ar trebui să se deosebească progresiv Explicația este incertă Se admite că după o perioadă de, refuzare a identității, monozigoții simt nevoia de a fi din nou împreuna Prefera ace ași habitat și își creează același mediu social (Scarr, Mc Cartney, ) Gemenii au lărgit sfera cunoașterii Prin ei am înțeles mai c±ar ce datorăm eredității și ce datorăm mediului Prin ei am descifrat geneza multor tulburări enigmatice După , gemelologia a intrat mtr-un con de umbră Genetica avea la dispoziție alte metode de investigație Genetica moleculară și citogenetica îl permiteau să lumineze din alte unguimi ж ♦ • • biologia umană \ Devenea evident că cercetarea gemenilor are limitele ei Dar în ultimul deceniu gemelologia a fost redescoperită Studiul lor ne permite să urmărim evoluția genelor și, la alt nivel, îmbătrînirea Ia scară moleculară, rolul eredității în geneza alcoolismului și a fumatului, importanța eredității în apariția cancerului — prm investigarea oncogene-lor — și pentru a mai reaminti un singur cîmp nou din gemelologie, relația dintre ereditate și eșecurile reproductive Gemenii vor rămîne mai departe alături de noi Prin ei vom desluși o parte dintre misterele individualității Despre individ Schopenhauer a spus cîndva : „(este) expresia temporală a speciei atemporale* Iar M Ralea, în alt context, sublinia „(este) manifestarea unei forțe care rupe zăgazurile convențiilor și al legilor, care se îndreaptă spre făurirea unui destin ce-i aparține exclusiv „Un adevăr în știință nu triumfă prin convingerea adversarilor, prin luminarea lor, ci, mai curînd, dâtorită faptului că adversarii mor și că o nouă generație, pentru care acest adevăr este familiar, crește scria Max Planck, în autobiografia sa Planck rememora pagini din istoria fizicii Dar afirmația lui poate acoperi orice zonă a științei Antropologia fizică este unul dintre cele mai elocvente pilde Mulți ani am fost convinși că raseologia și biotipologia sînt științe solid fundamentate teoretic cu concluzii valabile practic Urmăream diversitatea tipurilor rasiale sfere-deam că descifrăm istoria popoarelor Firește, ne Înșelam Uitam că există o imensă vanabihtate capabilă să sfideze schemele noastre rigide Bio-tipologia s-a născut din ignorantă Ar fi riscant să punem ? îndoială of genotype-envlronment ^іесі^^МПоѵ^рк\ой ІГ Аг^уле>ІѴІГОПтепІ ' Л theory * Planck M , AutobiograpMe scientlfique, Paris, Л MtehJi, , buna credința a rascologilor și a biotipologilor — fac abstracție ele perioada nordisniului, cinei toate resturile, descoperite în Germania, erau atribuite, nedescriminatoriu, rasei nordice Ușurința cu care au acceptat promisele acestei biologii justifica nenumăratele critici aduse științei și mai ales oamenilor ei Multe și aproape constant întemeiate Știința nu mai este zeificată, iar oamenii de știință nu mai sînt considerați modele demne de urmat necritic Poate avea dreptate Pierre Termier cînd susținea, cu superbă inocență, că ,,viața este făcută pentru a ști și că fără știință nu merită trăită" Trebuie să credem în valorile ei perene, indiferent de valoarea și de aventurile oamenilor de știință La urma urmei, biotipologia păstrează parfumul epocilor uitate, a acelor timpuri cînd curajul de a susține o ipoteză cu argumente logice sau forțate, pentru a intra în limitele ipotezei, erau mai importante decît adevărul Iar adevărul poate fi atins pe căi diverse, cînd poate fi descoperit * O ultimă concluzie din orice unghi am privi populațiile umane rezultatul este același — indivizii și populațiile sînt diferite Dar diversitatea nu înseamnă inegalitate Nu există nici un fapt care să sugereze că indivizii cu anumite particularități sînt superiori celor care nu au același caracter Superioritatea noastră biologică rezidă, în cele din urmă, în imensa noastră variabilitate Nimic mai firesc deci decît obligația societății de a menține diversitatea O populație uniformă este o populație condamnată la moarte Obligația elementară, dar atît de încărcată de consecințe, a lumii’ noastre, este de a asigura șanse egale tuturor Ca într-o cursă de rezistență, Toți pornesc simultan, dar nu toți termină cursa ; iar cei care trec linia de sosire ajung, la capătul unor eforturi mai mult sau mai puțin dureroase, într-un timp propriu Egalitatea nu este un concept biologic Este un concept social Utilizarea necritică a conceptelor de egalitate și inegalitate a avut urmări devastatoare, de la segregare rasială la genocid Exemplele sînt inutile (vezi și Heath, ) * Poate avea dreptate Ernesto Sabato cînd relua cuvintele lui Pascal : „yiața este o masă de joc pe care destinul pune nașterea, caracterul și circumstanțele, cele pe care nu le putem evita" Un biolog ar vrea o definiție mai puțin echivocă Ar vrea o definiție capabilă să explice meandrele ciudate ale istoriei noastre, ar vrea să găsească rațiuni logice acolo unde domnește un aparent arbitrar, să ordoneze dezordinea sau ceea ce ni se pare dezordine Heath A , fioctal mobilllti, Glasgow, Fontana, Papersbacks, Sâbato E , Abaddbn exterminatorul, Edil Univers, , pag POLIMORFISMUL GENIC Pentru genetica clasică oricare dintre genele noastre exista într-o singură formă Teoretic, era improbabilă apariția mai multor variante ale aceleiași gene Dacă ar exista un asemenea proces, gene multiple, derivate din mutația unei forme ancestrale, ele ar fi eliminate de selecția naturală-Evoluția nu își putea permite o' asemenea risipă de tentative decît în ipoteza în care fiecare variantă ar fi avantajoasă într-o anumită nișă ecologică Nu era exclus să fie așa, dar procesul depășea posibilitățile explicative ale epocii A trebuit să se dezvolte genetica moleculară pentru a se demonstra că polimorfismul genic — existența mai multor foime ale aceleiași gene — este un fenomen banal După toate probabilitățile foarte, multe gene apar în multiple forme, uneori în zeci sau chiar sute de variante* Diversitatea genică este ușor de explicat Fiecare bază a unui co-don poate fi înlocuită cu altă bază Ca atare o singură genă poate exista într-o diversitate de variante Nu vor fi observate niciodată toate formele teoretic posibile, deoarece un segment ^oarecare dintre mutații perturbă - atît de sever funcția genei, îneît vor fi eliminate Vor fi păstrate în rezervorul genetic al speciei numai mutațiile avantajoase sau neutre selectiv Mutațiile dezavantajoase vor fi eliminate — dacă periclitează supraviețuirea individului Această teorie superbă prin simplitatea ei și probabil corectă, a domi- nat decenii în șir gîndirea evoluționistă în biologie, faptele nu sînt însă ■ niciodată atît de simple Nu se poate afirma că o genă este constant favo- rabilă sau constant detrimentală Dimpotrivă Are consecințe pozitive în anumite circumstanțe mezologice și consecințe negative în alt complex ambiental Cele mai spectaculoase confirmări ale acestui adevăr vin din medicină Se știe acum că o serie de anomalii metabolice tac dacă individul nu este expus unui atac mezologic neobișnuit — unui tratament medical, de pildă Nimic nu este mai banal decît un tratament medical și totuși, sub raport evolutiv, este un eveniment nou cu consecințe uneori devastatoare Se poate întîmpla la fel de bine ca mutația să fi parcurs un drum imens fără să fi fost eliminată, deoarece individul a descoperit posibilitatea de a supraviețui scoțînd din mediul lui factorii declanșatori Din multitudinea de exemple am ales unul cu totul edificator în urmă cu aproape trei decenii pătrundea în terapie un compus chimic cu acțiune antituberculoasă evidentă — izoniazida Puțin timp după aceea s-a remarcat că izoniazida este transformată în organism transfor- marea este controlată de enzime printre care și de N-acetil-transferaza-enzimă care catalizează acetilarea aminelor aromatice S-a stabilit anoi că activitatea acestei enzime are un caracter bimodal Cu alte cuvinte că în orice populație exista două subgrupe de indivizi - o grupă care ace- tilează rapid izoniazida «I o grupă caro acetilează lent același compus Abilitatea este condiționala genetic — de natura N-acetil transferazei Acetilatorii lenți au un deficit enzimatic Ei sînt homozigoți pentru o mutație recesivă» Acotilatorii rapizi sînt hcterozigoți sau homozigoți pentru alela dominantă Atîta timp cit indivizii nu sînt expuși unui tratament 'Cu izoniazidă — dar nu numai cu ea constituția genetica a individului nu are nici o valoare selectivă Izoniazidă a pătruns în medicină înainte ‘de a se identifica cele două subpopulații de activatori Ulterior, s-a constatat că bolnavii răspund diferit la aceleași doze de medicament Pentru a obține același efect terapeutic, inactivatorii rapizi au nevoie de o doză mai mare de izoniazidă decît acetilatorii lenți Nu a fost dificil să se remarce că cele mai multe eșecuri terapeutice survin la acetilatorii rapizi Dacă însă ei sînt supuși unui tratament cu doze mai mari, administrate frecvent, consecințele clinice sînt similare celor observate la acetilatorii lenți în timp, s-a constatat că între cele două subpopulații apar și alte diferențe (Evans, , Ellard, )l Acetilatorii rapizi dezvoltă, teoretic cel puțin, mai des decît cei lenți, hepatită Mult mai importantă este însă polinevrita Ea apare preferențial la acetilatorii lenți Studiul acetilării a adus și una dintre explicațiile apariției cancerului vezicii urinare Industria produce, numeroase amine aromatice Ele există ^i în benzină, și în diverse alimente și, îndeosebi, în fumul de țigară Pătrunse în organism, aminele aromatice suferă o serie de transformări Derivații rezultați pot fi cancerigeni Și % dintre bolnavii cu acest lip de cancer sînt acetilatori lenți — mult mai mult decît în populația de control Acetilatorii rapizi dezvoltă, mai des decît acetilatorii lenți, cancer de sin Deocamdată, este imposibil de spus de ce Cele două tipuri de acetilatori au o distribuție geografică diferită Activatorii lenți sînt frecvenți printre eschimoșii din Canada ( — %), printre polinezieni ( %), printre japonezi ( — %), printre indienii din S U A ( %) ; sînt relativ frecvenți printre europeni sau în populațiile de -origine europeană — italieni %, norvegieni %, francezi %, englezi — %, și sînt rari printre sudanezi % Cele mai mici valori au fost observate în unele populații de etiopieni — % Această distribuție nu poate fi accidentală Se poate presupune că tipul de acetilare conferă purtătorilor avantaje selective Nu se știe însă care (Pralong și col ) Mai multe accidente medicamentoase sînt condiționate de tipul de •acetilare Exemplele clasice sînt sindroamele lupoide survenite în cursul tratamentului cu procainamidă și cu hidralazină Accidente similare apar Evans D A P et all , Genetic control of isoniazid metabolism in tnan» Br Mea J , , , ; Ellard G Л , Variations between indlviduals and populatious in the acetilation of isoniazid and its slgniflcance for the treatment of pulmonarii tuberculosis, Clin Pharmacol , , , Pralong E , Gascon M, P„ Dayer F » Consbquences cUniques du polimorphisme •genetique de la N-acetijlatlon, Med et Hyg, , , și după un tratament cu clorpromazina, midon De obicei, simptomcle dispar o metildopa, D-penicilamină, pri-dată cu încetarea tratamentului Am vorbit despre unicitatea indivizilor și despic unicitatea! ilor Dar medicina a vrut să definească individualitatea cert, jn ț teoretice și mai ales din rațiuni practice Pentru medicina ega^a i eni i carea exactă a unui individ poate însemna eluciderea unei necunoscute cu largi implicații transindividuale Și medicina a început cu dermatoghfele, atît de mult utilizate în criminalistică, pentru a ajunge la gena Trebuia să ajungă aici Pentru că cercetarea directă a ADN-ului este un criteriu de maximă certitudine Disecția ADN-ului a demonstrat că intronii sînt constituiți din secvențe scurte de — de nucleoțide repetate de — de ori Fiecare secvență este formată din două părți — una centrală, invariabilă, și o ouă laterale cu un caracter strict individual Ele permit, recunoașterea indiscutabila a unicității Dar, deoarece sînt ereditare, asigură și determinai ea paternității Și din nou genetica se găsește în fața unei întrebări cu neobișnuit de întinse ramificații — de ce evoluția a „creat" polimorfismele ? Sînt posibile doar două răspunsuri: din prudență — în împrejurări extreme, atunci cînd mediul cunoaște reorganizări dramatice, o singură genă poate permite populației să supraviețuiască Acesta este punctul de vedere apărat de întreaga biologie de tradiție darwiniană Fiecare mutație asigură indivizilor un avantaj selectiv oarecare El există chiar dacă nu este identificabil cu posibilitățile actuale ale geneticii Această teorie a dominat gîn-direa evoluționistă o jumătate de secol Era acceptată, deși nu avea argumente demonstrative Sau, opera cu extrem de puține exemple certe Este adevărat că potențialul explorator al geneticii era foarte restrîns Fiecare pas înainte al biologiei moleculare demonstra că vâri abilitatea biochimică este mult mai mare decît se admitea Evoluționismul avea nevoie de o nouă teorie Și, la sfîrșitul deceniului al șaptelea, a fost formulată teoria neutralistă (Kimura, , King și Jukes, ) Kimura, dezvoltmd un aparat matematic sofisticat, conchidea că multe sau foarte multe proteine sînt neutre selectiv •— ele nu conferă purtătorilor nici avantaje, nici dezavantaje Nu le conferă deoarece majoritatea substituțiilor nu alterează proprietățile proteinei Mutația se poate perpetua de-a lungul unui număr imens de generații și, eventual, se fixează — intră definitiv în rezervorul genetic al speciei Frecvența lor fluctuează întîm-plător Kimura M Evolutionciry rate at the molecular Icrei Naturo iqhr лод • King J L , Jukes T H , Non-Darwlnlan evolution, Science, ’ ’ FASCINAȚIA ÎNCEPUTULUI Privesc calculele făcute de Jacquard ( ) Proteinele sînt constituite din de aminoacizi esențiali Iar fiecare proteină este determinată de succesiunea cu totul caracteristică unui număr oarecare de aminoacizi Prin combinarea lor pot rezulta IO de proteine Pentru a fi și mai convingător, Jacquard presupune că fiecare combinație teoretic posibilă, ocupă un spațiu de un milimetru cub Atît Dar universul nostru ar fi prea mie pentru a cuprinde totalitatea variantelor Ar fi nevoie de miliarde de universuri similare universului nostru Și aceasta, adaugă Jacquard, numai în ipoteza în care proteinele ar fi formate doar din de aminoacizi Multe sînt însă mult mai lungi Firește, doar o proporție cu totul neglijabilă a fost supusă selecției naturale Numai cele care pot participa la organizarea unei secvențe funcționale Compatibilă cu actualele scheme ale vieții Dar faptul demonstrează că restructurarea proteinelor mai poate crea infinite forme de viață Proteinele sînt însă produsul final al unui lung șir de evenimente extraordinare Care încep cu gena Istoria ei este sinonimă cu istoria biologiei moderne • ” - • * ’ ■— v • * ** ■— > ’ ^ * în , Weaver, directorul științific al programului de științe naturale al universității Rockefeller — pe atunci institut — spunea : „Secolul biologiei în care am intrat este o mișcare cu dimensiuni cu adevărat istorice, unul dintre cele mai mari episoade din istoria intelectuală a omului" Weaver nu s-a înșelat Prin genetică am intrat în regiunile misterioase ale eredității Prin genetică ne definim destinul biologic Olby nu-și reamintește să se fi vorbit vreodată despre acizi nucleici în anii studenției lui — la începutul deceniului al cincilea Aceasta nu înseamnă că erau necunoscuți I-a descoperit Frîtz Miescher, în Și a numit substanța izolată nucleină, fără să bănuiască o singură clipă că nu-clema lui avea să revoluționeze întreaga știință Descoperirea lui venea prea devreme Chiar la începutul veacului următor, pentru Jacques Loeb, rolul acestor acizi era necunoscut Datele au început să se strîhgă treptat xir * He?ver citat de Olby R , The path to the double helix, Seatle, Univ Washington Press, și în dublul hclix anunța noua eră Chiar atunci, în , Max Del-briick îi scria lui Niels Bohr : ,,Lucruri cu totul deosebite se întîmp â m biologie Cred că Jim Watson a făcut o descoperire care poate rivaliza cu cea a lui Rutherford din “ Misterioasa genă ieșea din umbră Firește, existența genei era de mult o certitudine Dacă ea nu ar exista ar fi fost imposibil să se explice regularitatea fenomenelor ereditare Ei au cunoscute din , anul redescoperirii cercetărilor lui Mendel Natura genei era încă ipotetică Prin anii se admitea că gena este o mai e mo leculă proteică sau nucleoproteică, de aproximativ o zecime de micion , se presupunea apoi că microcosmosul ereditar uman ar cuprinde cîtcva mii de gene Tot atunci se afirma că celulele somatice umane au de cromozomi Funcția ei era ipotetică Ar putea produce un hormon sau o substanță similară capabilă să acționeze la distanță Beadle și Tatum spulberă incertitudinile printr-o superbă serie de cercetări experimentale pe o ciupercă Neurospora \ La sfîrșitul lor anunță celebra teorie : o genă — o enzimă — o genă asigură sinteza unei -singure enzime — formulă care va deveni ceva mai tîrziu o genă un lanț polipeptidic Datorită lui Beadle și Tatum, dar firește nu numai lorr aveau să evolueze genetica, embriologia și biochimia Genetica biochimică avea un punct de pornire experimental Acum putea să reinterpreteze clasicele observații ale lui Garrod în , în celebrele prelegeri ținute în fața societății medicale din Londra, intitulate Erori înnăscute de metabolism, Garrod descria cîteva tulburări care păreau să se transmită în conformitate cu recentele legi ale lui Mendel (legile, ca atare, au fost sistematizate în ) Una dintre ele era alcaptonuria Urina copiilor cu această anomalie devine neagră în contact cu aerul Garrod a presupus că neobișnuita transformare era expresia prezenței acidului homogentizic, rezultat din degradarea a doi aminoacizi existenți în proteine — fenilalanina și tirozina Pentru a-șt confirma ipoteza a administrat, copiilor cu alcaptonurie, fenilalanină și tirozina Așa cum bănuia, aminoacizii au fost eliminați sub formă de acid homogentizic Și Garrod a conchis că alcaptonuria este consecința unei deficiențe enzimatice (în absența enzimei acidul homogentizic nu mai este convertit în bioxid de carbon și apă) Prin Garrod se contura unul dintre cele mai fascinante capitole ale medicinei După aproape trei decenii, Folling demonstra că același lanț metabolic poate fi întrerupt în alt punct și ca urmările sînt total diferite Deficiența enzimatică determină apariția fenilcetonuriei — tulburarea clinică este consecința acumulai ii acidului fenilpiruvic Copiii cu această eroare meta— bolică sînt profund înapoiați mental, (vezi Garrod, ) Beadle С V/ , Tatum E L*, Genetic control of biochpwirni spora, Proc Natl Acad Scl , Washington, , reactl ns in Neuro- * Garrod A E , Inborn errors of metabolism, Oxford, Univ Press, Geneza celor mai multe tulburări ereditare era obscură Se știa doar că malformațiile congenitale (un segment bineînțeles) se pot transmite din generație în generație în concordanță cu teoria mendeleeană In , Farabee anunța că brahidactilia se transmite dominant * în aceeași perioadă, Ncttleship ( ), în Marea Britanic, identifica modul de transmitere al cataractei și al incapacității de a distinge culorile Probabil cea mai importantă concluzie a acelor ani a fost formulată de pionierii noii genetici — legile eredității sînt valabile în toată lumea vie Era o concluzie firească care nu mai șoca pe nimeni Genetica era entuziasmată de realizările ei Avea certitudinea că mai devreme sau mai tîrziu va elucida ultimele mistere ale eredității Știa că gena îi este inaccesibilă și că îi va rămîne inaccesibilă mult timp Știa că drumurile spre universul genetic îi erau blocate Dar nimic nu o împiedica să schițeze viitorul Iată cîteva dintre speranțele ei așa cum se conturau în — acum o jumătate de secol (Rostand, ) : — partenogeneza, realizată artificial la iepure, ar putea intra și în biologia umană ; — va fi predeterminat sexul; — ectogeneza (dezvoltarea embrionului uman în afara mediului lui natural) este o perspectivă foarte îndepărtată, dar nu imposibilă Embrionul, folosind un limbaj actual, va fi manipulat Vom controla nu numai apariția și evoluția caracterelor somatice, ci și viața psihică ; — va fi posibilă donarea, chiar donarea ființelor umane ; — prin multiplicarea numărului de cromozomi ar putea fi ameliorate caracterele umane ; la plante, poliploidizarea a amplificat dimensiunile corporale — de ce să nu folosim aceleași principii pentru transformarea propriei noastre specii ? Și cum vor arăta oamenii cu de cromozomi ? „uriași, supraoameni" ? se întreba Rostand „Vor avea un creier mai greu și în acest creier se va manifesta oare o gîndire mai subtilă" ? ; — cîndva vom putea introduce în cromozomii noștri genele unor specii animale, inserînd direct genele într-un ovul, în cultură Mesajul genetic drumul nostru biologic este strîns în cele două celule germinale, în ovocit și în spermatozoid Ultimul a fost comparat cu o panglică lungă de aproximativ , m Ovocitul este considerabil mai voluminos — de de ori mai mare Din fuziunea lor rezultă cel mai uluitor miracol din univers — omul Pe care abia acum îl decodificăm Oul este constituit din șase miliarde de baze Dacă fiecare dintre ele ar constitui o literă s-ar putea scrie de volume, fiecare de de pagini Această comparație este suficientă pentru a avea o imagine palidă Farabee W C , Inheritance of digital malformations in man, Papers of Peabody Mus of Amer Arch and Ethn, Ilarward Unlv , , Ш, , Rostand J , L'homme, Paris, Iddes, NRF, Gallimard, a mesajului cuprins într-o minusculă celulă De fapt, un univers , egene (VCO^tn&’ ^ntre primele definiții ale genei și conceptul actual de gena se înt^ o lume marcată de descoperiri fabuloase bile" Evident, gena trebuia să existe Ea descindea см c U altfel celula âispare, ?i fragilă, trebuie să se transforme pentru a continua evoluția între stabilitate și transformare trebuie sa exute un echilibru perfect Aceasta a fost marea performanța a evoluției Dar ce este gena ? Conform unei definiții unanim acceptate este un segment ADN care asigură sinteza unui lanț polipeptidic Poate fi funcțional ca atare sau asociat cu alte lanțuri polipeptidice Are o lungime variabilă ; cu alte cuvinte este constituită dintr-un număr caracteristic de baze în medie din de baze Mă opresc pentru o scurtă digresiune Materialul genetic al celulei este constituit din ADN — acid dezoxiribonucleic — format la rîndul lui dintr-un zahar, un fosfat și o combinație de patru baze — două purinice și două pi-rimidinice — pirimidina și citozina și respectiv adenina și gua-nina Bazele asigură individualitatea Reamintesc mai departe cîteva date necesare înțelegerii vieții Adenina se unește cu timina și citozina cu guanina prin intermediul unor legături de hidrogen Rezultă un dublu helix cu cele două filamente rulate unul în jurul celuilalt Dublul helix este, de asemenea, rulat în jurul unei structuri complexe, constituite din proteine particulare — histone Formația ADN-histone poartă numele de nucleozom Gena este un fragment ADN cu totul caracteristic — ea include secvențe structurale care asigură specificitatea lanțului polipeptidic și secvențe de reglare Ultimele sînt situate la începutul genei — înaintea secvenței de codificare La sfîrșitul genei se află un semnal pentru terminarea sintezei Formarea lanțului polipeptidic începe întotdeauna cu o metiomnă Cînd apare un semnal stop sinteza se oprește Proteina sintetizată poate fi eliminată în afara celulei ; abilitatea este condiționată de altă secvență — semnal care este c iminatăîn timpul trecerii proteinei prin membrana celulară Vlult timp am crezut că gena are o structură continuă Cu aceasta a ■f'ost una dintre marile surprize ale d- nfe Х?™"! Ч Г №na este discontinuii — secvențele co-deci fragmentate, Si mal bi'znr лпм i , ’ b i e s • oizai ADN-ul necodant este situat ’ Rateu P„ Genetica, București, Edit Didactică și pedagogică, - și în interiorul genei și între gene Secvențele de codare au primit numele de exoni, iar cele de necodare, introni Gena este copiată în întregime într-un precursor al ARN-ului mesager ; apoi intronii sînt eliminați și rezultă ARN-ul mesager final Intronii au dimensiuni variabile Variabil este și numărul lor — din rațiuni încă incerte gena pentru hemoglobina este constituită din doi introni, iar cea care codifică colagenul din cîțiva zeci Nici o ipoteză nu explică segmentarea ADN-ului după cum nici o ipoteză nu explică prezența marii cantități ( — %) de ADN necodant Firește, trebuie să existe o rațiune pe care o vom descoperi Oricum, numai genele bacteriilor și mai multe gene ale organismelor superioare sînt continui Nedumeririle noastre nu se opresc aici Uneori genele formează familii Familia globinei este deja un exemplu clasic Globina este o proteină care, alături de o moleculă fixatoare de oxigen-hemul, formează pigmentul hematiilor Proteina este constituită din două lanțuri « și din două lanțuri P Primele sînt codificate de gene situate pe cromozomul , iar ultimele de gene situate pe cromozomul Teoretic, ne-am fi așteptat ca embrionul să producă un singur tip de hemoglobină — și ea să rămînă nemodificată de-a lungul întregii vieți în fapt, există mai multe gene ( , fiecare chemată să funcționeze intr-o anumită etapă a istoriei individuale, în timpul vieții embrionare timpurii, în timpul vieții fetale, a primei copilării și a perioadei adulte Totul este perfect ordonat Aceste gene sînt grupate pe o mică distanță — de de baze Și nu este totul Conform teoriei evoluționiste de tradiție darwiniană, selecția a păstrat numai genele avantajoase, ge-genele inutile au fost eliminate Și totuși în regiunea în care se găsește familia Ș mai există două gene apropiate structural de genele normale Sînt însă nefuncțicnale Au acumulat atît de multe mutații îneît nu mai au nici un rol Au rămas ca o dovadă a evoluției genelor Apoi o parte dintre gene sînt mobile, își schimbă poziția în cromozomi iată încă una dintre descoperirile pe care genetica umană nu a îndrăznit să le anticipeze, deși existența lor era cunoscută din genetica vegetală Genele pot migra deoarece au enzimele necesare clivării ; secvențele mobile au fost numite transpozoni O parte dintre ele au o structură ciudată, sînt formate din secvențe ADN, care se repetă stereotip, de mii sau de sute de mii de ori Ele includ numai ADN necodant Probabil, genele mobile sînt rare Dacă nu ar exista o evidentă stabilitate, celula ar deveni un haos Universul genetic conține și provirusuri, dc'rlVd^ ‘ J^te virusuri libere Ele sînt integrate în cromozomi și sînt codante Numai genomul șoarecelui adăpostește ™ fensive frecvent Uneori se integrează mg ? veaz» Și întrebarea a venit firesc: nu cumva unele mutații ■spontane sînt consecința acestor banale infecții Mai ales ca iP'n din ADN-ul șoarecelui este reprezentat de provirusuri Mai mult una dintre alele poate fi modificată de către cealaltă alelă, în așa fel încît un heterozigot devine homozigot pentru o genă dată ; procesul se numește conversie genică Fenomenul este cunoscut de mult în genetica clasică s-a demonstrat că acțiunea unei gene poate fi influențată de alta The genetica of com- nital malformations, New-York, , * ^'mational conference onconge- Timpul genei cîndva s-a sugerat că genele au longevitatea lor Trăiesc și mor conform unui program propriu Noi murim treptat o dată cu fiecare genă, care se stinge Dincolo de un anumit prag moartea clinică este inevitabilă Această ipoteză formulată de L Gedda și de colegii lui, de la Institutul de gemelologie din Roma, are o coloratură poetică Gedda a studiat, nenumărata ani, gemenii Și a fost șocat de faptul că gemenii adevărat! dezvoltă aceleași tulburări în același moment al istoriei lor individuale Firește, fenomenul este condiționat genetic Gedda merge mai departe Genele au viața lor, predeterminată Dacă ipoteza este adevărată atunci începem să înțelegem de ce există familii de longevivi și familii ai căror membri dispar timpuriu O ipoteză fermecătoare prin naivitatea ei Viitorul genei Foarte curînd genomul uman va fi descifrat în întregime Și peste puțini ani fiecare individ va avea fișa lui genetică, cu punctele lui de maximă rezistență și cu punctele lui de minimă rezistență Vcm ști care sînt riscurile de a dezvolta o tulburare dată — coreea Huntington este deja un exemplu celebru : vom evalua riscul de a avea cancer, demență senilă sau orice altă boală cu debut tardiv Diagnosticul nu privește numai individul, ci și viitoarea lui familie Va accepta oare o tînără să se căsătorească cu un bărbat care poate muri înainte de a împlini vîrsta de de ani ? consecutiv unui accident vascular, de pildă Decizia îi va aparține Dar trebuie informată sau nu? Cine va avea acces la fișierul populației ? Oricine ? întrebările se multiplică — va deveni un sistem de selecție profesională ? Nu cumva în anumite profesii vor fi preferați indivizii cu constelații particulare de gene ? Vrem să credem că se vor descoperi criterii de armonizare a intereselor sociale cu cele individuale Fișierul genic național sau internațional va avea și consecințe pozitive Va exista posibilitatea de a găsi oricînd un donor de organe sau de țesuturi compatibil Dacă concepțiile actuale se vor modifica și societatea va accepta ideea că un om care moare aparține comunității, actuala criză de organe se va atenua (Shaw, ) Fișierul va facilita alegerea soților Vor ști înainte de căsătorie dacă sînt sau nu compatibili — care este riscul de a fi sterili sau infertili, care este riscul teoretic de a naște un copil handicapat și în această ipoteză dacă este posibilă detectarea prenatală In sfîrșit, fișierul genic va redimensiona profilaxia Medicina preventivă de mîine va ști care este procentul actual de bolnavi cu ulcer gastric sau duodenal, cu diabet zaharat, cu și care va fi dinamica procesului ’ Shaw M , GenotypeH ; a public or private Information, th Intern Congr Human Genetice, Berlin, , B Vom avea nevoie mai departe de antropologie Pentru viabilitatea superficiala а populațnlor lișicw^gcn^ frecventa'unei anu-mai multe informații — datorita lui se va ș і;ппгпіст nroceselor mite gene sau constelații de gene și se va anticipa dinamica procese evolutive Medicina legală va identifica imediat și cert orice fragment organic Și orice picătură de singe Se va determina secvența nucleotidelor și se va cerceta fișierul genic al populației * Smtem îndreptățiți să ne întrebăm neliniștiți : încotro mergi genetică ? Nu cumva realizările tale vin prea repede ? Nu cumva îți depășești menirea ? Poate că nu CARTOGRAFIERE^ NECUNOSCUTULUI de cromozomi zeci de mii de gene dispuse succesiv, ca mărgelele pe un fir de ață ; sugestivă, dar naivă comparație a geneticii epocii de vis, fiecare jucîndu-și rolul, consecvent, decenii în șir pentru a asigura fiecărei ființe dreptul de a pluti pentru o clipă în universul vieții Genetica a crezut încă din zorii secolului că va avea cîndva o hartă a cromozomilor Șansa sau geniul echipei lui Thomas Morgan a adus geneticii prima localizare a genelor Șansă, deoarece a descoperit cromozomii giganți ai drosophilei — pe care genele sînt atît de clare, îneît ai impresia că așteaptă un observator Dar în specia noastră nu există asemenea cromozomi Genetica trebuia să imagineze alte drumuri spre genă Pașii inițiali erau nesiguri Ei aparțin istoriei Totuși, voi reaminti un singur moment Celulele somatice ale unor specii diferite pot fuziona „in vitroG pro-ducînd hibrizi Apoi se pierd, progresiv, cromozomi Nu numai progresiv, ci și preferențial In celulele om-șoarece se pierd cromozomi umani Cînd este eliminat un cromozom specific sînt eliminate și proteinele specificate de genele situate pe cromozomul dat Culturile trebuie analizate electro-foretic continuu Mai mult, sînt sludiați numai acei cromozomi, care pot da mformațu concludente De aceea au fost astfel localizate doar puține gene Periodic, sînt publicate noi sinteze asupra localizării genelor Acum genele sînt localizate mult mai simplu — prin hibridizare moleculară Metoda în sine este mai puțin importantă Important este că au fost localizate sute de gene autozomalc — Iată numai cîtcva dintre ele cromozomul gena Rh neuroblastoma aniridia fcnilcetonuria atipica deficiența hidroxilazei diabetul zaharat juvenil osteogeneza imperfectă deficiența interferonului beta-talasemiile retinoblastomul leucemia mieloidă cronică Cromozomul X Tot Morgan a descoperit modul de transmitere al genelor situate pe cromozomul X A anticipat posibilitatea ca mutațiile recesive să-și traducă efectele doar la masculi — și evident doar la bărbați — doar la bărbați, deoarece ei au un singur X ; la femei, efectele detrimentale ale mutației sînt compensate de gena normală prezentă pe celălalt X După descoperirea primei gene pot fi detectate și genele legate de prima genă (linkage) în urmă cu o jumătate de secol a fost descoperit linkage-ul dintre daltonism și hemofilie O descoperire ajutată de șansă, deoarece cele două mutații sînt foarte apropiate Tot hazardul a facilitat descoperirea poziției ocupată de mutația pentru distrofia musculară Duchenne : o tulburare neurologică severă, invariabil letală Se știa din cercetările genealogice clasice că se transmite recesiv, legat de cromozomul X Dar genetica vrea și alte dovezi Le-a găsit Există puține femei cu această tulburare Teoretic, toate ar trebui să fie homo-zigote O asemenea eventualitate este extrem de rară Trebuie să existe deci și alte procese Și există Aceste fete au o translocație — un schimb de segmente între un cromozom X și un autozom Translocația implică două rupturi, cîte una în fiecare cromozom Ruptura interesează gena, în mai multe rînduri accidentul a implicat gena pentru distrofia musculară progresivă Așa cum s-a mai spus, la fete funcționează doar unul dintre cei doi cromozomi X La aceste fete s-a inactivat X-ul normal Cele mai interesante rezultate le-a adus ingineria genetică* Sute de gene au intrat în memoria computerelor în fiecare an se adaugă alte zeci, așa îneît la începutul secolului următor vom avea imaginea ultimă a cromozomilor umani succesiunea genelor, structura fiecăreia dintre ^rî/l^udrocarbon hydroxylase induction by polycyclic nyarocarbons, Nature, New Biol , , , esențiale ale metabolismului celular șl ale diviz iunii cclu arc, m ci vin ca factori de creștere, sînt necesare proceselor de cicatiizare și i n loida cronică există două oncogenc una situată p /, activrrea oncog'enelor și secundar se dezvoltă Jeucomia în limforna /h rk U a identificată o translocnțle : -■- între cromozomii și "ігія ' // înseamnă și transferarea unei oncogene de pe cromozomul pe cror ozo-mul Și activarea oncogenei în leucemia mieloldă, în cursul episoadelor acute, se adaugă numeroase alte dezordini cromozomiale — variații numerice, rupturi /- par noi fenotipuri și cele mai avantajoase proliferează Antioncogenele inițial a fost o ipoteză improbabilă Dacă există олсо-gene ar trebui să existe și antioncogcnc — gene care inhibă dezvoltarea tumorilor maligne O derivație firească a teoriei darwiniene a evoluției Confirmarea ipotezei era inițial imposibilă A venit citogenetica și ea a demonstrat că retinoblastomul — cea mai frecventă tumoră malignă a ochiului la copil — se asociază cu o mică deleție din brațele lungi ale cromozomului Pentru a explica mutația sînt posibile două mecanisme-— mutația este cancerigenă prin ea însăși sau în regiunea pierdută se găsește o genă care previne apariția cancerului Tumora se dezvoltă doar în ipoteza în care eroarea este homozigotă — este prezentă pe ambii cromozomi în formă heterozigotă nu are efecte cancerigene Așadar, a doua supoziție este corectă A fost izolată și gena protectoare ; ea codifică o proteină formată din aminoacizi; proteina este indispensabilă evoluției normale a ochiului Cîte antioncogene include universul genetic uman ? Nu știm Probabil foarte multe Cancerul in instabilitățile cromozomiale Trei sindroame ereditare se disting printr-o accentuată instabilitate cromozomială în celule se observă numeroase remanieri Primul dintre ele este sindromul Bloom El se distinge clinic printr-o sensibilitate anormală la lumina soarelui și printr-o telangiectazie a feței Cu totul caracteristice sînt schimburile de cromatide între cromozomii omologi — apare o configurație cuadriradială Ca în toate sindroamele de instabilitate cromozomi aia există numeroase aberații structurale (German, ) * Anemia Fanconi este o tulburare hematologică severă asociată cu anomalii scheletice — îndeosebi ale degetului mare și ale radiusului Se trans- ^cșiv autozomal Și in acest sindrom apar multiple anomalii cromozomi de Șl acest sindrom se transmite recesiv autozomal ChromoTJm^^, neaplae!a anc! chromosoma-breakaoe syndromes In J German, somc mutatlon and nvoplaaîa, New-York, Llss, ЮПИ, Ataxie-telangicctazic cel de al treilea sindrom asociaza leziuni пішо-logice evidente cu o telangiectazie oculocutanata Ataxia evoluează dia-matic și la ani copilul este imobilizat într-un cărucior Se transmite ca și cele două sindroame anterioare recesiv autozomal Se observa numeroase rupturi cu localizare aparent întîmplătoare Se presupune că întreaga simptomatologie este condiționată de instabilitatea cromozomială Am reamintit aceste sindroame deoarece bolnavii dezvoltă extrem de frecvent cancere — leucemii, tumori ale ficatului, limfoame și nu de puține ori cancere multiple Aceasta nu înseamnă că avem o explicație coerentă a dezvoltării cancerelor Firește, se poate presupune că fragilitatea cromozomială favorizează apariția cancerului Explicația este însă insuficientă Succesiunea logică a transformării ne scapă începem să ne apropiem de soluție datorită unei alte tulburări ereditare definită cito-genetic de prezența unei marcate instabilități cromozomiale, xeroderma pigmentosum după expunere la soare, bolnavii prezintă un eritem evident ; în timp apar atrofii cutanate și apoi cancere ale pielii Explicația a fost sugerată de cercetările experimentale La microorga- nisme există un sistem enzimatic capabil să repare leziunile ADN Sistemul corectează și mutațiile induse de razele ultraviolete Ori xeroderma pigmentosum se distinge printr-o accentuată sensibilitate la aceste radiații Nu a fost greu să se presupună că tulburarea este expresia unui defect al reparării mutațiilor Presupunerea a fost amplu confirmată (Cleaver ) Firește, sistemele de reparație sînt controlate genetic Și cum există mai multe enzime implicate în complexul proces de reparație, există mai multe forme clinice și biochimice Datele noastre se opresc aici Oricum, anomaliile cromozomiale favorizează dezvoltarea cancerului Deși progresele geneticii sînt considerabile, rămîn încă numeroase necunoscute Cancerele ereditare, de pildă Se cunosc destul de multe forme de cancer, care se supun legilor men-deleene De pildă, au fost identificate trei forme de neoplazii endocrine multiple Fiecare dintre ele se distinge printr-o asociere caracteristică de neoplazii Toate se transmit dominant autozomal (Neil Schimke, ) Exista apoi mai multe sindroame de polipoză intestinală Toate sînt condiționate genetic ; toate implică un risc de malignizare extrem de mare - uneori de % într-unul dintre sindroame — sindromul Gard-ner — maligmzarea survine constant pînă la vîrsta de de ani Cancerele gastrointestinale sînt însă relativ rar ereditare, deși au o agregare familială deseori importantă (Cairns, ) , Cleaver J' Doootsma D , Xeroderma pigmentosum Ann Rev Genet , , , X V Schlmke R" endocrine neoplasia New Engl j Med , , J Cairns J , The origin of human cancers, Nature, , , Canccrcle familiale prezintă o serie de particularități : — apar relativ timpuriu ; se transmit dominant autozomal în cel puțin de tulburări ereditare cancerul este o complicație redutabilă Ceea ce se transmite nu este cancerul ca atare, ci o anumită susceptibilitate — conceptul de susceptibilitate este foarte vag Din nou întrebări: există oare o interacțiune între oncogene și alte mutații ? — ultimele activînd oncogenele ? Risc Fiecare dintre acțiunile noastre implică un risc Există evident și un risc de a dezvolta cancer Este aproape inutil să mai repet că el crește paralel cu vîrsta Alături de riscul general există și un risc particular, condiționat de universul genetic individual Deseori riscul poate fi stabilit doar statistic Am ales drept exemplu cancerul de sîn Așa cum remarcam mai înainte, este foarte frecvent Orice femeie are un risc de % de a prezenta cîndva această formă de cancer Originea lui este obscură Se știe doar că implică intervenția unui factor ereditar Este însă sigur că are o importantă concentrare familială O femeie, care are o rudă de gradul I cu cancer de sîn, are un risc de , ori mai mare decît restul populației de a fi victima acestui tip de neoplazie O femeie a cărei mamă și soră au sau au avut cancer de sîn are un risc de ori mai mare Riscul se amplifică dacă ruda a prezentat cancer înainte de începutul menopauzei Acestea sînt faptele brute Am vrea să identificăm copiii care au un risc considerabil de a face, nu are importanță ce formă, cancer Dacă am reuși și dacă vom găsi și un tratament eficient cancerul va aparține istoriei Se pare că acest moment se apropie Au fost descoperite cîteva cancere cu modificări genice caracteristice — cancerele endocrine multiple, tumora Wilms Deocamdată Și totuși de ce este cancerul atît de obișnuit ? Pentru că selecția naturală nu a ,,vrut“ să elimine oncogenele sau pentru că oncogenele s-au fixat accidental și au rămas ca atare deoarece intervin după terminarea perioadei reproductive sau pentru că oncogenele, ca și genele morții, sînt mecanisme suplimentare de control al longevității ? Cancerul este numai una dintre numeroasele dileme ale medicinei Nu știm cînd vor fi rezolvate toate necunoscutele lui, dar știm că soluția aparține medicinei moleculare O NOUA BIOLOGIE La nunta ei, Pandora, prima femeie creată din ordinul lui Zeus, a primit in dar o cutie în care erau închise toate relele O cutie p buia s-o deschidă Dar soțul ei, Epimetheus, împins de curiozitate, a vru să vadă ce este înăuntru Din cutie au ieșit defectele naturii umane Daca nu cumva, conform altui mit, chiar Pandora a deschis cutia Curiozitatea a definit întotdeauna natura umană O curiozitate nestăvilită Ea a împins specia noastră pe drumuri necunoscute Pline de primejdii Și de speranțe (într-o variantă a mitului, din cutie au plecat spre Olimp toate calitățile, rămînînd oamenilor numai speranța) Curiozitatea și speranța au transformat pămîntul N Macrae ( ) presupunea, ca toți viitorologii dealtminteri, că în următorii de ani toate marile performanțe ale științei vor veni din cibernetică și biologie Scenariul lui este optimist : „Anticipez o creștere spectaculoasă a producției agricole, suficientă pentru a asigura o viață decentă celor — miliarde de oameni se vor popula Terra " Prin inginerie genetică va fi ameliorată sănătatea tuturor populațiilor umane El vorbește despre hibridizări celulare și despre transformarea țesutului muscular Macrae presupune că evoluția spectaculoasă a biochimiei va permite identificarea persoanelor social periculoase — prin metode neuro-fiziolo-gice Educația va ‘cunoaște remanieri majore Nu numai prin restructurarea tehnologiei învățămîntului, ci și prin larga extindere a teleocupației Am ales unul dintre nenumăratele scenarii care traversează literatura contemporană Privind totuși în perspectivă se pot creiona mai multe drumuri posibile: — ritmul descoperirilor științifice se va amplifica ; — procentul performanțelor majore va rămîne constant sau eventual va diminua ; — cercetarea științifică va fi blocată Prima ipoteză este cea mai probabilă Ea este susținută de marele număr de descoperiri venite din toate zonele științei Realizări, niciodată anticipate schimbă sensul civilizației noastre Ingineria genetică este un concludent exemplu Macrae N The report, London, SldRwlck-Jackson, B în spiritul celei de a doua presupuneri, pe măsură ce numărul achizițiilor științifice se mărește, se reduce regiunea incertitudinilor și implicit a temelor de interes major Ultima presupunere este puțin probabila, cel puțin în viitorul apropia Moravcik ( ) admite totuși că este o perspectivă care nu trebuie neglijată Din trei rațiuni : cercetarea, din ce în ce mai specializată, va atrage mereu mai puțini creatori; — va fi nevoie de fonduri uriașe, inaccesibile chiar celor mai bogate institute de cercetare ; — inteligența umană va fi incapabilă să depășească o anumită limita a descifrării fenomenelor Sau, alternativ, progresul va fi oprit de imposibilitatea de a se crea o tehnologie adecvată Această eventualitate pare cu totul neglijată Foarte curînd creierul uman va fi prelungit tehnologic Avem nevoie de anticipații Iar anticipația este o nevoie permanent umană Istoria umană, spunea cîndva Cazes, este încărcată de ,,prevestiri" Și ele au schimbat, uneori, sensul evenimentelor istorice Iar acum trăim într-o lume plină de anticipații Sînt anticipate descoperirile semnificative ale viitoarelor decenii — nimeni nu se mai încumetă să prevadă străpungerile secolului următor Explicația este firească, ritmul realizărilor științifice sfidează înțelegerea comună Se adaugă apoi faptul că multe descoperiri șocante vin din zone mai puțin „interesante ' Genetica ilustrează pregnant acest adevăr Ea a fost ignorată ani în șir Puțini au crezut că ea va fi vreodată altceva decît o himeră Seducătoare, firește, dar o himeră Nu sîntem primii care avem nevoie de anticipații Ele fac parte din istoria noastră Am selecționat cîteva momente semnificative Voi începe cu anticipațiile pur științifice ale începutului de secol Atunci se presupunea că speranța de viață va ajunge la de ani, față de în , că înălțimea medie va crește cu — cm și că biologia va putea elucida, datorită razelor X și microscopului, o parte dintre necunoscutele vieții Atît Este adevărat însă că atunci genetica abia se născuse Desigur, sînt menționate și alte realizări posibile — ale științei și tehnologiei — noi sisteme de comunicație, de transport, de încălzire, creșterea producției agricole, noi arme printre care și avioane de bombardament Sînt anticipații neutre Nu mai sînt neutre scenariile conturate de Go-bineau Ele au avut un ecou devastator Cu siguranță ar fi fost uitat de mult dacă nu ar fi devenit prin jocul istoriei unul dintre promotorii rasismului In Essai sur Гіпедаіііе des races humaine, apărură între și , a făcut elogiul inegalității raselor In vîrful piramidei evolutive sînt * Moravcik M„ The ultimate scientific pluteau The Futurist, , oct , * Cazes B , Histoire des futurs, Edit Pion, Paris, Bibi de°?anHe^a^ W &UT line°aliU des race* humaine Paris, Gallimard, albii civilizatori, iar jos, umili, sînt negrii între ei sini galbenii C nm între hotarele rasei albe există diferente importante (el este cel care a introdus conceptul de rasă ariană, rasă din care au derivat tonte celelalte rase albe) Singurii importanți sînt germanii Fără ei nu ar fi existat niciodată civilizație Este adevărat că va atenua oarecum afirmația adăugind : Imensa superioritate a albilor, în toate domeniile inteligenței, se asoi iazu cu o inferioritate nu mai puțin marcată în domeniul senzațiilor" (citat de Cazes, )’ Germanii sînt singurii care au rămas puri Poate au rămas la fel și alte populații — cum sînt laponii, dar ei nu au reușit^ sa evolueze cultural Toate popoarele care s-au amestecat au degeneiat entru Gobineau perspectivele sînt întunecate, deoarece amestecurile vor continua Degenerarea raselor este inevitabilă Chiar atunci, părerile lui Gobineau au fost primite cu rezerve sau cu ostilitate Tocqueville scria : ideile lui Gobineau sînt foarte probabil false și cu siguranță foarte pernicioase (Cazes, ) Consecințele rasismului sînt încă evidente în lumea contemporană Wells a sesizat importanța tulburărilor genetice (termenul este, evident modern) El presupunea, într-o Utopie modernă și în Mașina de explorat timpul, că într-un viitor îndepărtat va diminua frecvența indivizilor handicapați, inclusiv a criminalilor, printr-o severă reglementare a căsătoriilor Indivizii inapți nu vor avea dreptul de a avea decît unul sau doi copii (o aserțiune imposibil de apărat biologic) deoarece doi soți îna-poiați mental au un risc considerabil de a avea copii anormali El admite că în statele civilizate este posibil să se asigure condiții de viață suportabile pentru fiecare om cu condiția ca ființele inferioare să nu se poată înmulți * Tot Wells recomandă izolarea bolnavilor psihici și a alcoolicilor în insule izolate și îndepărtate Wells scria la cumpăna veacurilor, atunci cînd totul părea posibil Scenariul lui Wells este utopic Cea mai cunoscută utopie genetică este cea» a lui A Huxley, A brave new worid, publicată în urmă cu o jumătate de veac S-a născut din dorința de a răspunde ideilor optimiste ale lui Wells Cîteva dintre anticipațiile lui Huxley aparțin biologiei Unei biologa impregnate de idei bizare El presupunea că se va realiza o știință perfecționată a diferențelor umane Societatea va fi divizată în caste ai cărei membri vor fi selecționați înainte, de naștere ; fiecare va avea un rol social definit Creierul va fi ^mUlat pr‘n hlpn°zăl Eșecurile reproductive vor fi eliminate printr-un sexuaUtat^vVfi^en^ *П această luTOe* Permanent controlată, toare în aeesi f Г ° procreere’ Embrionii se dezvoltă în incuba-moeralică X n“?tere“ natUral ' Se menliM ° de- Cazes B , op cit , p Tema manipulărilor genetice a fost reluată în numeroase variante Iată numai una dintre ele, avansată de Hartley, in El desena o lume in care totul este scăldat în mediocritate — și inteligența și trăsăturile fizice ale femeilor Uniformizarea biologică ar antrena o perfecta egalitate a indivizilor Cazes, reamintit mai sus, a sumarizat intr-un capitol intitulat sugestiv Progresul imposibil văzut de literatura , alte cîteva perspective ștergerea diferențelor individuale Indivizii vor fi similari fizic, cei înalti vor trebui să fie reduși prin intermediul chirurgiei la valorile medii ale speciei ; toate populațiile vor avea aceeași pigmentație ; în vi-unul dintre scenarii se sugerează ca toți oamenii să aibă părul negru ; — coeficientul de inteligență va fi permanent controlat pentru ca nimeni să nu depășească valorile acceptate ; dacă se vor naște supradotați coeficientul lor de inteligență va fi diminuat ; — Pentru a anula orice formă de identificare individuală nou-născuții nu vor mai avea nume, ci numere — cu soț, bărbații, lăra soț femeile Nu sînt utopii simple Sînt anticipații cu evidentă coloratură patologică Au o singură justificare — aparțin unor scriitori care au crezut câ literatura este un joc de idei Burnet a fost biolog El a sugerat divizarea speciei noastre în caste superioare și inferioare Sciziunea ar putea fi realizată prin îmbinarea tehnologiilor genetice cu o susținută selecție individuală, urmată de izolarea reproductivă a sexelor Aberantă Nu este departe de Galton, care, în alt context, propunea soluții similare Mă opresc aici, renunțînd să mai sumarizez numeroasele scenarii care circulă în biologie sau care au fost inspirate de biologie La începutul acestui secol, Europa era bîntuită de un val de scepticism Unul dintre apostolii negativismului scria : „Marele nostru secol a fost secolul al ХІХ-lea Savanții de talia lui Gauss, Humboldt, Helmholz nu mai existau în jurul anului în fizică, ca și în chimie, în biologie, ca și în matematică, marii maeștri, sînt morți și noi trăim astăzi crescendoul străluciților imitatori (Spengler, ) Spengler nu bănuia însă că este contemporan cu unul dintre cele mai fecunde momente din istoria spiritului uman — cu nașterea geneticii Prin genetică orice aventură a geniului uman poate deveni realitate Marea aventură Selecția naturală a triat permanent toate tentativele de reproducere Dacă nu ar fi fost eliminați embrionii anor mali con- ’ Burnet M , Endurance of life, The impllcations of genetics for human life Cambridge Univ Press, icc Datele sînt impresionante : “ undeva între fecundație și ulti- % dintre sarcini sînt eliminate % între săptămî- tinuitatea speciei ar fi fost incerta I r с^> С-' ^fnismission of sexually trans- , , lor artW Essai sur la condition humaine, București Edit Lit^r^io^V^^ ’ ’ Biberi filozofie la noua dreaptă, București, Edit Politică * ’ ' ’ P^orea noua tPe Hru urrmărlrc? embriogenezei umane vezi: ’ București, Edit UMedlcaîă,S V ataliU’ Embriolo ie umană, normală și patologică, Edit Medicală, ioni Neagu Natnlla> Elemente de embriologie comparată, București, КапиТвіоздЛ Sandor St , Viața dinaintea nașterii Edit\Dacia- s«d ,r st , nează o soluție eronată (așa cum spunea G K Chersterton : „nu se întîmplă asa pentru că ei nu văd soluția, se întîmplă așa pentru că ei nu văd problema u) La fel de irațională este sugestia ca embrionii sub zile, care nu vor fi implantați, să fie distruși, deoarece după această limită sînt — sau sînt considerați — ființe cu aceleași drepturi ca oricare alt copil Medicina trebuie să studieze embrionii dacă vrea să înțeleagă embrio-tfeneza și dacă vrea să reducă frecvența eșecurilor reproductive Sau se întreba, ironic, tot Jensen, pentru aceste cercetări ar trebui creați embrioni speciali ? Este inutil să mai reamintesc că fertilizarea in vitro ar fi rămas un deziderat dacă nu ar fi fost efectuate nenumărate experiențe pe embrioni — și umani și animali Totuși, și întrebarea este legitimă, sînt sau nu necesare limitări ? Răspunsurile sînt condiționate de concepțiile etice și filozofice ale fiecărui experimentator și ale fiecărui medic Probabil, este părerea lui Jensen, dar nu numai a lui, ar trebui ca cercetările să aibă loc doar pe embrioni care încă nu pot recepționa durerea Se pare că asemenea experiențe nu se mai efectuează în Australia, Statele Unite în fața acestei situații, Australia a instituit un ghid etic, al fertilizării in vitro Au fost formate comisii de etică care urmăresc nu numai evoluția cercetărilor, ci și metodele de fertilizare Și sub presiunea comitetelor de etică cercetarea fundamentală a încetat Probabil este o decizie temperară Mai curînd sau mai tîrziu comunitatea va înțelege că fertilizarea in vitro este una dintre cele mai generoase realizări ale medicinei Fertilizarea in vitro este însă o soluție accesibilă doar unei minorități de privilegiați Tot în Australia, nașterea unui copil pe această cale costa cel puțin de dolari australieni Cu toate acestea, pretutindeni numărul solicitărilor depășește cu mult posibilitățile centrelor specializate Ciudat comunitatea are de ales între desuete concepții etice și rezolvarea uneia dintre cele mai adînci aspirații umane Mi se va replica cu amărăciune că întreaga istorie modernă a biologiei umane este plină de dileme MAMELE SUROGAT Poate ar fi mai corect să spunem mame de împrumut sau mame de substituție ★ De nenumărate ori medicina a privit resemnată sterilitatea Cum ar fi putut ea asigura un uter competent femeilor endocrinologie normale — cu ’ Jansen R , The clinteai impact of in vitro fertilization, Med J Aus, , G, ovulație - dar incapabile să mențină sarcina sau cum ar fi permis femeilor grav bolnave dreptul de a naște ? în toată istoria speciei noastre și nu numai a ei firește, fecundația a fost indisolubil legată de gestație Era absurd să-ți imaginezi o femeie care naște un copil care nu este genetic al ei Și totușb uPa C(j dația in vitro a devenit un fapt oarecum banal, mulți biologi se mtr • cînd vor apare primii copii ai mamelor surogat — ai femeilor care accepta să poarte o sarcină, care genetic nu le aparține Nu este deosebit ae dificil O femeie este pregătită hormonal pentru gestație Paralel are oc fecundația, fie in vitro, fie natural Spermatozoizii aparțin soțului Apoi embrionul este transferat în uterul mamei adoptive unde își continuă drumul Și dacă nu survine nici un accident, peste nouă luni se naște un copil cu nimic diferit de ceilalți copii Mamele de împrumut sînt deja o realitate Șocantă De abia de acum încep întrebările Este oare moral ca o femeie să—și închirieze uterul Răspunsul este condiționat de motivația mamei substitut Dacă o face din rațiuni economice, atitudinea ei este imorală Dar dacă o face din altruism, din nevoia de a face fericită o altă femeie, gestul ei echivalează cu un act de eroism R Frydman, creatorul primului „copil-eprubetă “ francez se apleca înțelegător asupra acestor mame „Odată sarcina lor terminată ele rămîn singure și fără nici un sprijin Te poți întreba, privind persoanele, bărbați și femei care favorizează închirierea uterului, căror fantasme personale încearcă să răspundă** (Frydman, ) Poziția forurilor etice este totuși univocă : mamele substitut constituie o violare a legilor naturale Extinderea metodei va pune comunitatea în fața unor întrebări insolubile Ce se va întîmpla dacă mama purtătoare refuză să cedeze copilul, așa cum s-a și întîmplat dealtminteri Sau, ce se va întîmpla dacă se naște un copil handicapat și mama biologică nu- acceptă ? De aceea forurile de etică din Franța cer interzicerea metodei în numele interesului copilului La rîndul lui, comitetul Warnock din Marea Britanie a adoptat o poziție similară Mai mult, comitetul britanic consideră drept crimă participarea la realizarea unei sarcini de substituție întrebările continuă — nu cumva psihiatrii vor fi puși în fața unui nou sindrom — sindromul copiilor cu două mame ? Un sindrom pe care nu vor ști să- trateze Este oricum cert că o parte dintre mamele de substituție au dezvoltat un sindrom depresiv după cedarea copilului — de ce sînt uitate tocmai ele ? Totul devine halucinant O femeie cedează ovulul, altă femeie poartă sarcina, iar a treia adoptă copilul Deci, vor exista copii cu trei seturi pa-ren tale» Nu este oare prea mult ? Se pot creiona numeroase alte scenarii imposibile Conform unuia din-tie ele lumea ar fi putea fi divizată în femei donatoare de celule terminale și in femei purtătoare cărora li «n vn , coc cai oi a ii se va interzice dreptul de a concepe Ipoteza ne sperie Sperăm că nu va li niciodată altceva decît o supoziție dementă Am vrea să credem totuși că mamele de substituție constituie o moda, trecătoare CONGELAREA EMBRIONILOR în Republica, Platon propunea ca reproducerea să fie anonimă — părinții să nu-și cunoască copiii, iar copiii să nu știe ce părinți au Numai astfel s-ar crea o societate egalitară Firește era o simplă utopie (Bonc\ ) Dar ce înseamnă utopie acum ? Congelarea embrionilor este o prelungire firească a fecundați ei in vitro Odată obținuți, embrionii pot fi prezervați mai multe luni, eventual indefinit, fără nici un risc sau cel puțin fără nici un risc cunoscut Ideea este veche A și fost folosită Embrionii erau extrași din mediul lor natural, după o fecundație obișnuită, și congelați Puteau fi transportați apoi oriunde După realizarea primelor fecundații in vitro experimentatorii au înțeles că succesul este condiționat, printre altele, de numărul de ovule utilizat De aceea ei încearcă să obțină cît mai multe ovule — — dacă este posibil Nu se știe niciodată cîte vor fi fecundate S-a remarcat că dacă sînt utilizate trei ovule rezultă frecvent un embrion — % dintre sarcini vor fi însă gemelare Embrionul este transferat apoi în cavitatea uterină a mamei Deseori rămîn embrioni Din prudență ei sînt congelați Vor putea fi folosiți ulterior — pentru o nouă fecundație dacă prima a eșuat sau dacă părinții vor un nou copil (se evită o nouă intervenție chirurgicală) Congelarea embrionilor este o metodă simplă Totuși nu se știe dacă ea implică sau nu riscuri deosebite — pînă acum s-au născut doar cîteva zeci de copii ; toți par normali) Va fi nevoie de serii foarte mari pentru a avea certitudinea că procentul malformațiilor congenitale este la fel de mare ca cel din populația obișnuită Deși proporția insucceselor este mare ( %) congelarea embrionilor se extinde Ca toate performanțele geneticii a declanșat violente discuții Poate mai puțin aprinse acum deoarece fiecare tentativă este supusă în prealabil unui comitet de bioetică S-a discutat destinul embrionilor congelați S-a convenit ca decizia ultimă să aparțină părinților Ei au libertatea de a conserva embrionul sau de a- ceda institutelor de embriologie Eventual îl pot ceda unei femei sterile Firește foarte mulți embrioni sînt abandonați Și acum scenarii reale sau probabile Părinții au divorțat și soțul cere reimplantarea embrionului în uterul viitoarei lui soții Вопб E , Technologies blomâdtcales et extgence âtiques, Med et Hyg » , Ю însă pierdută Faptul real a generat discuții violente Se crede că în curînd vor fi înființate primele banei e em riom umani — dacă nu cumva există deja Și orice cuplu steril poa e asemenea embrion El va evolua în uterul viitoarei lui mame sociale sau în cel al unei mame de împrumut — este ceea ce s-a numit adopțiune prenatală: O adopțiune bizară, cel puțin așa ni se pare acum Congelarea îndelungată poate răsturna întregul nostru comportament reproductiv Poate schimba, de asemenea, legile eredității Battin ( ) se întreba ce se va întîmpla cînd băncile de embrioni vor oferi nepoatei un embrion al bunicii său cînd fiica va avea posibilitatea de a fi sora copilului ei Iată un scenariu mai puțin șocant Un embrion este secționat în două Apoi- cele două fragmente sînt congelate Primul este transferat după un timp’ oarecare în mediul lui natural Cel de al doilea va urma același drum pestei ani gemeni adevărați asincroni O nouă violare a biologiei De aceea ni se pare firească cererea unui tribunal din Marea Britanie de a; se distruge toți embrionii congelați Ea nu are însă putere de lege La, rîndul lui, Comitetul de bioetică din Franța adoptă o poziție diferită Congelarea este permisă cu condiția ca embrionii supranumerari să fie distruși Congelarea nu trebuie să depășească luni Ideea unui stoc de embrioni utilizabili oricînd în viitor trebuie eliminată Ar fi imprudent ca această metodă să devină, din aproape în aproape, un mijloc autonom de procreere Congelarea ovocitelor este prematură După părerea „înțelepților" darul de embrioni, care riscă să se transforme într-o adevărată piață, neagră, nu are ce căuta în noua biologie umană Trebuie interzise toate, cercetările pe embrioni Dacă totuși aceste cercetări sînt indispensa-bile-progresului medicinei, embrionii să nu aibă mai mult de șapte zile Se; recomandă apoi suspendarea temporară a tuturor rprootărilov d® Млие - «Я^СѵЛвЬВ^іж^ММимммввй* • G- /^Ьл — — *■ >- сЛЧяІ - >^й^Э*Ц?ій umane își va continua drumul Fiecare țară va adopta o politică proprie Oricum ar fi hazardat să anticipăm evoluția concepțiilor etice Ceea ce ni se pare inacceptabil acum poate să pară firesc peste cîțiva ani Dar vom accepta noi în alt context social noile realități ale biologiei umane ? Cînd vorbesc de noi mă gîndesc la întreaga diversitate a lumii contemporane — în primul rînd la diversitatea ei culturală PREDETERMINAREA SEXULUI O realizare așteptată de cel puțin două decenii O realizare care a generat nenumărate presupuneri aproape întotdeauna devastatoare prin implicațiile lor sociale și etice Din clipa în care s-a demonstrat că sexul este determinat genetic, de cromozomi specifici, se contura posibilitatea alegerii sexului copilului Este suficient să separăm cele două feluri de spermatozoizi — X și Y I Fecundația poate avea loc la fel de bine în vivo sau in vitro Г De-a lungul anilor au fost experimentate nenumărate metode Nici una nu era certă Pînă cînd, la începutul anului , s-a născut primul copil cu sex predeterminat Evenimentul a trecut oarecum neobservat Poate pentru că a fost anunțat în presa cotidiană fără suficiente date științifice poate pentru că implicațiile posibile au fost epuizate de mult în numeroase populații au fost testate preferințele părinților Așa cum era de așteptat, cei mai mulți părinți vor băieți, mai ales în țările în curs de dezvoltare Numai în cîteva țări latino-americane părinții vor, preferențial, fete Rezultatele au variat însă nu numai de la o populație la alta, ci și de la o perioadă la alta Așa încît ar fi hazardat să anticipăm reacțiile părinților de mîine Ele vor fi influențate de factori imponderabili Oricum, presupunînd că părinții vor avea libertatea de a decide, va apare un dezechilibru între numărul de băieți și cel de fete Cel puțin la început Ulterior disproporția va dispare Este însă puțin probabil că metoda se va extinde Forurile de decizie națională vor interzice orice tentativă de a altera ceea ce evoluția a fixat după nenumărate eșecuri Nu este deloc imposibil ca în împrejurări excepționale ea să fie tolerată (mama are mai multe fete și vrea un băiat) După prima excepție vor urma altele mereu mai multe, confirmînd încă odată celebrul adevăr că toate animalele sînt egale, dar că unele sînt mai egale decît altele Drumurile eperan(ei ANIMALELE MULT PARENTALE Agregarea embrionilor un fenomen pe care selecția natura, avut niciodată curiozitatea să- experimenteze pe scară larga Pentru este incompatibil cu progresul biologic Doi părinți sînt deajuns daca ar fi fost nevoie de mai mulți selecția naturală ar fi găsit o so uție Experimental sînt fuzionați doi embrioni în stadiul de opt,celule O enzimă proteolitică lizează membrana care înconjoară embrionii și celulele agregă spontan Pentru a nu există nici un dubiu asupra originii embrionului sînt fuzionate animale din linii diferite — un șoarece aloinos și unul cenușiu, de pildă Se formează un agregat de celule care evoiueaza normal Șoarecele format are blana zebrată După șoarecii tetraparentali au apărut șoarecii sexaparentali Aici jocul se oprește Embriologia nu a reușit să producă animale cu opt sau cu mai mulți părinți Genetica a vrut animale multiparentale pentru a descifra procesele dezvoltării Iată un exemplu Formarea unui organ cere prezența unui număr foarte mic de celule (istoria retinei, de pilda, începe cu doar celule) Uneori fuzionează și embrionii umani Dacă unul este XY și celălalt XX se va forma un organism XY/XX — un hermafrodit adevărat cumva vor fi create himere om-clmpanzeu ? Teoretic vorbind himeră nu este irealizabilă Г EuXii: тгай au crom o asemenea be știe că în ciuda diferențelor, cele două au cromozomi și prin cu sau cu de cromo-caractere intermediare între cele ale ' ~ Și un coeficient de inteligență sub limita inferioară a populațiilor umane, (firește este o simplă supoziție Științif ico-f an t ast ică) O himeră — om cimpanzeu de ce ? Nu există un răspuns Poate din curiozitate poate din necesitate — himerele ar putea înlocui oamenii ori de cile ori va fi nevoie de animale de sacrificiu poate pentru a descifra procesele subtile ale evoluției Prudența ne îndeamnă însă să părăsim toate drumurile cu final incert Nu ar fi oare mai bine să prezervăm actuala diversitate de forme ? — în fiecare zi de acum încolo pîna la sfîrșitul secolului vor dispare de specii Indiferent de părerile noastre, jocul va continua îmi reamintesc de sfatul pe care îl dădea Dedal fiului său : „să nu zbori prea sus Icar Nu cumva ne-am înălțat prea sus și soarele ne va topi aripile ? Uităm că avem aripi de ceară DREPTURILE FĂTULUI Nimeni nu poate proteja mai bine fătul decît mama lui Ea a conceput copilul, ea i-a simțit primele mișcări, ea este cea care îi va urmări mai tîrziu fiecare respirație Nu ne interesează excepțiile Ele pot fi ignorate Interesele mamei coincid cu cele ale fătului Cu condiția ca ea să înțeleagă că nașterea implică, relativ rar acum, riscuri Pe care medicina vrea să le reducă sau dacă poate să le elimine Ca atare, medicul este cel care decide dacă se impune o transfuzie intrauterină sau dacă fătul urmează să fie extras prin cezariană Nu rareori sînt soluții extreme cerute de desfășurarea evenimentelor într-o luptă acută cu timpul Orice tergiversare poate antrena moartea fătului în mod obișnuit există un acord între mamă și medic Ea acceptă propunerea echipei de medici chiar dacă are rezerve asupra corectitudinii ei Firește ea poate refuza dacă presupune că argumentele prezentate nu sînt suficient de întemeiate Totuși care sînt limitele libertății ei ? Are oare libertatea de a refuza o intervenție medicală, care ar salva viața fătului ei ? Asemenea dileme nu sînt frecvente Ele pun însă medicul în fața unei chinuitoare alternative ; supunîndu-se dorinței mamei își asumă riscul de a fi acuzat de omor prin neglijență ; nerespectînd voința ei își depășește drepturile Este evident că în nici un fel de circumstanțe nu poate forța limitele legalității Se pare însă că medicina se apleacă mereu mai des asupra intereselor fătului în dauna celor ale mamei Atunci cînd mama respinge propunerea de a naște prin cezariană sau de a i se efectua o transfuzie intrauterină medicii pot cere sprijinul imediat al justiției Cu acordul ei se adoptă toate măsurile care asigură viața fătului Nu întotdeauna judecătorul * acceptă explicațiile medicilor Din rațiuni diverse ₽еП?Г и it^imnortania propriilor lui convingeri filozofice sau pentru că nu a nțe e actului medical (Kolder și col ) * mamele Aceasta nu înseamnă că medicii sînt infailibili Ci e care trebuiau să nască prin cezariană și au refuzat au născut totuși cop normali Fătul poate fi victima erorilor mamei (a luat din este nouă Nimeni nu s-a gîndit vreodată să incrimineze mamele ca ai luat Thalidomidă fără aviz medical Dimpotrivă, ele au fost considerate victimele concernelor industriale și au primit despăgubiri importante Acum comunitatea și-a schimbat punctul de vedere în S U A mai multe mame au fost condamnate pentru neglijență Cu toate acestea părerile judecătorilor au fost împărțite Unii au apărat drepturile mamei; alții pe cele ale fătului începem să ne întrebăm dacă nu cumva medicina își rezervă libertatea de a trata bolnavii fără con-simțămîntul lor — în numele unor interese insuficient de clare Tema nu a fost epuizată Pornind de la aceleași principii mamele surogat își asumă obligații bine definite — nu au dreptul să facă nici un tratament fără acordul scris al medicului, nu au voie să fumeze, nu au voie să bea nici un fel de băuturi alcoolice Din nou, din nevoia firească de a apăra fătul Așa cum remarcam mai înainte numărul conflictelor mamă-medicină este mic, cel puțin deocamdată Și, probabil, va rămîne mic Trebuie subliniat totuși faptul că toate mamele nord-americane care au refuzat asistența medicală proveneau din medii social-economice nefavorizate Nu există deci o soluție unanim convenabilă Ni se pare totuși firesc sau mai aproape de perceptele noastre morale ca decizia ultimă s-o ia mama Ne apropiem de o altă temă la fel de explozivă — avortul selectiv Așa cum am subliniat deseori, medicina preventivă urmărește diminuarea tulburărilor genetice Pe toate căile posibile, indiferent de prețul investigațiilor Firește, feții handicapați sînt eliminați Dar ce înseamnă un făt handicapat ? Nu este o întrebare retorică înțeleg oare constant mamele conceptul de anormal ? Este îndoielnic Dacă puțini părinți ar accepta un copil cu sindrom Down, și atunci din iraționale considerente, există părinți gata să accepte un copil cu sindrom Turner sau cu un cromozom Y suplimentar, deși știu că anomaliile cromozomilor le sex induc fie malformații somatice diverse, fie tulburări de comportament (inconstant, este adevărat) Acceptă chiar după ce au primit toate informațiile adecvate V dU P m tions, New Eng , J Med , ,* , / M T’’ CouTt ordered obstetrica! interven- - * Teoretic, este dreptul lor inalienabil Trebuie înțeleși mal alea dacă au Xut de ani nașterea unul copil Dar In rîndul ei un lalea este obligată să se întrebe dacă nu cumva ca este cea care v’» ft să prevenim viitoarele vieți inutile Dar există oare vieți inutile ( U r oare vieți, care nu merită trăite ? Cine poate să răspundă acestoi în tic Poate cîndva ne vom apleca asupra multor întrebăil ce ni au păi ut „de prisos" Poate cîndva vom redescoperi sensul unor interogații care nu au primit niciodată un răspuns adevărat partenogeneză Viclor Kernbach ( ) reamintea riglnilc Imaculata concepție acestui mit extrem de vechi El a circulat în lumea anterioară lui Uus Christos, a fost contestat de episcopul Theodoros, de Nestorlus dar în cele din urmă a devenit o parte esențială a mitologici creștine Este oricum cel mai cunoscut exemplu de partenogeneză din istoria culturii Prin partenogeneză se înțelege dezvoltarea unui organism dintr-o celulă sexuală izolată, mai exact dintr-un ovocit Este un eveniment relativ rar în lumea animală, deși numeroase specii se reproduc astfel Cu o notabilă excepție — mamiferele Nu există nici o dovadă certă că un mamifer oarecare a născut vreodată un partenot în circumstanțe normale — un partenot este un organism rezultat din partenogeneză Este adevărat însă că ovocitelo se pot activa spontan Se formează un embrion și el evoluează cîtcva zile Suficient de mult pentru a fi recunoscut ca atare Apoi invariabil dispare Ca și cum evoluția nu mai vrea să-și reamintească că a experimentat și acest model L-a abandonat deoarece este ineficient evolutiv Dacă evoluția ar fi utilizat de acest sistem de reproducere, avantajos deoarece exclude prezența masculului, ar fi trebuit să găsească o cale de a dubla numărul de cromozomi — una dintre condițiile dezvoltării Dacă o găsea animalele ar fi fost homozi-gole total și fragile genetic Partenoții pot fi obținuți experimental Mai mult sau mai puțin dificil (Kaufman, ) După fecundație, dar anterior fuziunii celor doi pro nuclei, se elimină unul dintre ei Rezultă un embrion care conține fie numai cromozomii materni (ginegenot), fie numai cromozomii patern -(androgenot) Ginegenoțil embrioni nu ajung la sfîrșitul evoluției lor in- J Kernbach V„ Dicționar de mitologia generalii, București, Edit Albatros, B a Kaufman M II , liarly mammalian davelopment; parthenogenetlc tludiea, Cfimbridges Univ Preș», trauterine Embrionul are nevoie de cromozomii paterni Fără ei, drumul lor se oprește Toate tentativele de a fuziona două ovocite au eșuat (despre aceste perspective am vorbit puțin mai înainte) Nu se știe cum este identificat materialul genetic patern Probabil în cursul gametogenezei celulele sînt marcate pentru a fi recunoscute ca atare — fără această diferențiere ar putea fuziona și ovocitele Și totuși există, excepții, deosebit de importante pentru înțelegerea proceselor de dezvoltare Una dintre ele este o formă particulară de par-tenogcneză (partenogeneză pentru că informația genetică derivă exclusiv de la mamă) Dar spre deosebire de partenogeneza clasică, a avut loc dublarea numărului de cromozomi — embrionul rezultat este diploid Accidentul este expresia unei erori meiotice Singura consecință clinică este apariția unei tumori particulare — teratomul, care apare preferențial în gonade Cea de a doua eroare este androgeneza — cromozomii sînt exclusiv paterni Un ovocit gol, dar funcțional, este fertilizat de un spermatozoid haploid (survine apoi dublarea numărului de cromozomi) Accidentul antrenează apariția unei mole hidatiforme — o tumoră formată prin degenerarea corionului Marea majoritate a molelelor au cariotip XX ( %) Aceasta este explicația unuia dintre cele mai ciudate evenimente din biologie (Russel, , Ohno, )x PROMISIUNI BIZARE Fecundația ar avea loc in vitro, iar embrionul ar fi transferat în uterul con- De-a lungul anilor, pornindu-se de Ia ipoteze de lucru sau de Ia începuturi de fapte au fost avansate nenumărate scenarii fantastice (științifico-fantastice) S-a vorbit cîndva, de pildă, despre posibilitatea de a se crea specii de animale cu totul noi, încrucișîndu-se animale cu origini diferite, femelei sau al unei mame adoptive (presupunînd că produsul de ceptie este viabil) Vor fi realizate combinații interspecifice de cromozomi pînă embrionu! rezultat va evolua normal; un embrion astfel format va Ii n«X°soa« ™,d° СГ Ш° т paterni> vor ti materni Vor reglare, eliminarea gene sTu StemTd"" Щ СІШ Сагеа sistemelor de rile interspecifice sînt rare Și generează hibrizi S cînd uerhn, Heidelberg, New York’ roase specii actuale ar îi exterminate pentru a face loc noilor rea — sau vor fi păstrate în grădir zoologice — eventelîn р шжп nalui-aie din prudentă — poate cîndva se va descoperi că genele lor smt indispensabile evoluției speciilor create prin inginerie genetică Atîta vreme cit asemenea experiențe vor ignora omul nu vom Ii fruntați cu nici un pericol autentic Dar, ipoteza este deocamdată absurda, prin manipulări genetice vor putea fi obținute specii ciudate care vor popula Păimntul sau, dacă vom avea posibilități tehnice, vom coloniza galaxia Poate vom imagina specii adaptate oricăror condiții de mediu Un univers remodelat de noi, in acord cu aspirațiile noastre, un univers dominat de nevoia de cooperare a oamenilor Atunci vom avea certitudinea că nu mai smtem singuri in imensitatea spațiului galactic Privesc înapoi Cu doar două decenii în urmă manipularea embrionilor (termenul nu este totuși corect) anunța viitoarea revoluție bio ogică Eram entuziasmați zootehnicienii selecționau ani alele valoroase economic Femelele u erau tratate hormonal pentru a elibera mai multe ovocite Celulele obținute erau fecundate in vitro și embrionii erau transferați în uterul unei femele obișnuite pregătită de sarcină printr-un tratament cu progesteron S-au născut viței cu particularitățile părinților biologici Pe același principiu au fost transportați în Africa de Sud embrioni de bovine — în uterul iepuroai celor Ulterior au fost reimplantați în mediul lor firesc Era începutul (Taylor, ) PERICOLUL EUGENIEI ie Wollman ( ) relua un adevăr „este o greșeală să se creadă că progresul științific este Nu cu prea mulți ani în urmă subliniat adesea : benefic pentru umanitate, deoarece creșterea cunoștințelor creează tot atîtea probleme pe cit rezolvă" Este adevărat, dar fiecare mare descoperire^ luminează altfel propria noastră devenire Ele sînt periculoase doar dacă ignoră interesele noastre biologice — nu numai biologice, firește Eugenia este o dovadă Nimeni nu contestă importanța patologiei genetice Trebuie să știm care sînt riscurile pe care le implică civilizația contemporană Tema este w?n°r r^voiuiio^ btologique, Vervîers, Marabout» Ш rUniv Lav^bQuebeTlOGU Cahiers de bioethique » Press de mult prea importantă pentru a fi ignorată sau subestimată Trebuie sa știm încotro ne îndreptăm Trebuie să evaluam prețul succese oi noas te ,, lupta cu natura** Și firește va trebui să ținem seama de tendințele eyo u-tive Ar fi hazardat să calculăm totalul victimelor eredității După toate probabilitățile printre cei cinci miliarde de oameni care populează plane a există cîteva sute de milioane Numai în S U A trăiau, în , milioane de handicapați genetic — o estimare minimală (Rifkin, Howard, ) Pornind de la datele cunoscute putem să presupunem că frecvențele actuale se vor amplifica Este imposibil de anticipat pînă unde sau pînă cînd Mai ales atunci cînd nu există o politică profilactică sau există o politica limitată Sîntem astfel obligați să reducem incidența tulburărilor genetice Dar cum ? Teoretic, există două linii directoare : — o linie dură, promovată printre alții de Francis Crick și de Linus Pauling — primul un celebru genetician, cel de al doilea un ilustru bio-chimist Ei reamintesc tuturor că performanțele științifice nu sînt întotdeauna la nivelul etic al realizatorilor lor Crick susținea că „nici un nou-născut nu trebuie să fie recunoscut ca o ființă umană înainte de a trece un anumit număr de teste asupra dotării lui genetice dacă nu îndeplinește aceste teste pierde dreptul la viață Toate comentariile sînt de prisos Și totuși ne întrebăm : — ce teste cunoscute ar putea releva întreaga complexitate a constelației genetice umane ? — o parte dintre tulburările genetice, îndeosebi înapoierile mentale și psihozele, nu au un determinism genetic clar Psihozele se conturează tardiv Cînd urmează să fie eliminați bolnavii ? O întrebare cumplită în toate timpurile (vezi Maximilian, ) — cine decide dacă un copil trebuie eliminat sau nu ? Pe ce criterii ? Exclusiv medicale ? Sau se vor asocia și criterii estetice ? în prelungirea acestei întrebări — dacă sînt eliminați copiii handicapați de ce să nu fie eliminați și bătrînii demenți ? Pauling a propus și el cîteva soluții galtoniene ; printre altele cerea ca fiecare individ să fie tatuat cu un simbol genetic Iar Bernard Davis, bac-teriolog la Harvard, cerea eliminarea indivizilor incapabili să reziste presiunilor exercitate de un mediu hipertehnicizat Se pare că nu este nimic nou De decenii se cere sterilizarea înapoiaților mental și a psihopaților în ou («t w mll dc copU cpill!pUcii hantapat^enta! rnn de schizofreniei șl de bătrîni demenți Am la rînd înapoiații mental au fost sterilizați — îndeosebi în S U A Dar incidența tulburărilor nu a diminuat Nici nu putea să scadă de vreme Iowar ’ pulsului, grețuri Tulburările au fost atribuite diminuam activității aldehid-dehidrogcnazei Varianta atipică are astfel un efect protector Și răspunsul creierulu la alcool este condiționat genetic, așa cum demonstrează studiul electroencefalogramelor Pînă acum nimic neobișnuit Bănuiam că alcoolul este metabonza de serii de enzime și că enzimele sînt controlate genetic Enzimele nu explică alcoolismul Soluția trebuie căutată în altă parte — în cercetările tra- diționale într-o mare sinteză consacrată acestei teme, Cotton ( ) arăta ca aproximativ o treime dintre alcoolici au un părinte alcoolic Faptul în sine nu este o dovadă peremtorie că alcoolismul este ereditar El poate fi la fel de bine condiționat de numeroși factori ambientali Cercetările de gemelologie au întărit presupunerea că alcoolismul se dezvoltă pe un teren particular, deoarece concordanța gemenilor monozigoți este semnificativ mai mare decît cea a gemenilor dizigoți Ultimul argument a fost adus de studiul copiilor adoptați Cercetarea a cuprins un lot de copii adoptați, care au avut cel puțin un părinte alcoolic și firește o serie martor Printre părinții adoptivi frecvența tulburării era la fel de mare ca în restul populației Și printre copiii adoptați, acum în vîrstă de — de ani, frecvența era la fel de mare ca cea observată în seria de control Dar ei dezvoltau deseori forme severe care impuneau un tratament medical Printre copiii adoptați ai alcoolicilor ca și printre frații lor biologici rămași acasă, care nu au beneficiat de un mediu favorabil» alcoolismul atingea cote similare Dacă tendința la alcoolism ar fi produsul mediului, atunci ar trebui să existe semnificativ mai mulți alcoolici printre frații copiilor adoptați Dacă alcoolismul cere și o componentă ereditară atunci alcoolismul apare la fel de des printre bărbații adoptați și printre frații lor biologici în con- „man se va înscrie printre cele mai spectaculoase revolup s nnț ,rce;Cu implicații enorme în viitoarea noastră desfășurare biologica p referință pentru construirea altor relații interumane — apropiate de uto piile noastre perene Dificultățile sînt enorme Știm că limita ultimă a eforturilor noastre va fi atomizarea creierului El însuși un univers, cu legi proprii aproape necunoscute Sîntem în căutarea identității noastre psihice Sîntem singurul animal care visează, care gîndește abstract, care a dezvoltat un veni de comunicare Ralea definea, cîndva, omul, animalul care amină Sîntem o specie singulară și prin capacitatea noastră de a privi înapoi și de a da sens meandrelor trecute ale transformărilor noastre genetice ; dar sîntem o specie unică și prin posibilitatea de a anticipa și de a corecta devenirea evenimentelor Obstacolele din fața noastră ne sperie Cum și cînd vom inventaria cele de gene ale creierului ? Și nu va fi deajuns Va trebui să parcurgem traseul genă-reacție psihică finală Este cert că nu există gene ale fericirii și totuși putem fi și fericiți ; nu există gene ale tristeții și totuși sîntem deseori triști De ce ? Cine ar putea să ne dezvăluie, miriadele de reacții biochimice ce definesc fericirea sau tristețea ? Drumul spre noi înșine va fi lung, poate neobișnuit de lung A început în secolul trecut, atunci cînd Galton a vrut să elucideze misterele geniului în anii care au urmat, sub influența biometriei, genetica a încercat să cuantifice imponderabilul A eșuat S-a aplecat apoi asupra patologiei cu mărturisită speranță că va lămuri natura anomaliilor comportamentale — și a reușit să demonstreze că tulburările psihice înseamnă și ereditate Acum trece dincolo de aparențe Trece deoarece are alături de ea neurofiziologia La fel de fascinantă este etologia Înțelegînd comportamentul animal vom urmări mai ușor propria noastră istorie Ce înseamnă de fapt instinct ? Pe ce căi, încă de neînțeles, se transmit, la nesfîrșit, soluțiile supraviețuirii speciilor ? COEFICIENTUL DE INTELIGENȚĂ Un subiect exploziv prin implicațiile lui sociale, morale O temă veche permanent reactualizată de noi cerce țări sau de noi puncte de vedere, susceptibile să declanșeze discuții violente Vor exista atîta timp cît biologia nu va diseca viața psihică Așteptând, genetica operează mai departe cu ipoteze i în funcție de valorile găsite indivizii pot fi И sînt incapabili să reziste In Ю , Bine! a Imaginat un test auaeepUbU aă itoWto puteau urma o școală superioara Nu ora / dintre pornind de la observații, stabilea viralai menta a putM" elevi puteau soluționa un set de probleme punde sau nu vîrs tei cronologice гл„ +х /rt\ ranortul Ulterior, W Stern a detinnit coeficientul de intebge t ) P' dintre virata mentală și virata cronologică Stern a propus o dasțf care a inteligentei, o scară care mergea de la In Dacă se suficient de largă se constată că valorile au o dispoziție gau^^a- ‘‘ formă de clopot Jumătate din populație se situează sub medie ( Д tar cealaltă jumătate deasupra ei în funcție de valorile găsite indivizii po clasificați în mai multe grupe Valorile medii sînt cuprinse intre și Copii cu un CI sub sînt handicapați mental Ei smt incapabili sa reziste solicitărilor obișnuite ale școlii De aceea aproape toți sînt concentrați in școli ajutătoare în orice populație există astfel în proporții egale, indivizi remarcabili și indivizi handicapați mental Fenomenul este evident doar dacă se folosesc teste adecvate fiecărei populații Oricât ar părea de bizar nu se știe ce este de fapt CI Conform unei definiții simple și neangajante, CI este ceea ce măsoară testele de inteligență sau capacitatea de a obține puncte — în cadrul testelor speciale (Lenz, ) Definiția ca atare, mai curînd o butadă, este necuprinzătoare în lipsa unei explicații largi se admite că acest coeficient reprezintă inteligența globală — un conglomerat de abilități, care include și memoria și fluența verbală și spontaneitatea răspunsurilor și capacitatea de a rezolva probleme matematice S-a afirmat că acest coeficient rămîne constant de-a lungul vieții, se modifică doar cu puncte în plus sau în minus Aceste premise sînt acceptate de marea majoritate a psihologilor Evident, despre geneza caracterului se știe foarte puțin Se presupune că ceea ce se numește coeficient de inteligență este un caracter poligenic definit ca oricare alt caracter poligenic de jocul subtil al eredității și al mediului Prin definiție, conceptul de poligenic este vag (înseamnă participarea mai multor gene, fiecare aducînd ceva la realizarea formei finale) Și aici genetica se oprește Nimeni nu știe cîte gene sînt implicate, după cum nimeni nu știe ce înseamnă mediu în absența altor date, genetica studiază ceea ce poate studia Cu metode discutabile Oricum nenumărate cercetări au sugerat cîteva concluzii: Л -nomică a părinților De asemenea, copiii care au beneficiat de o educare privilegiată au un CI superior copiilor care nu au avut o bibliotecă аса Л S-a susținut, nu foarte des, că inteligența este condiționată predam -nant ereditar Cel mai celebru dintre adepții ipotezei ereditarîste а fost Cyril Burt De-a lungul mai multor decenii, a publicat numeroase lucrări toate vrînd să demonstreze că ereditatea este aproape totul Conform estimărilor lui, % din ceea ce pare să fie coeficientul de inteligența este determinat genetic Ulterior, s-a demonstrat însă că „opera ’ lui este e fraudă, una dintre cele mai bizare fraude din istoria științei» Este interesant că o parte dintre ereditariști nu au fost specialiști în genetica umană — Bateson era experimentator, Davenport era zoolog, iar H H Goddard era psiholog și a studiat înapoierea mentală la începutul deceniului al treilea al acestui secol Tot psihologi au fost și alți avocați ai aceleiași ipoteze — L Terman, A Jensen (cunoscut pentru concepțiile lui rasiste) și R J Herrnstein Deși părerile lor sînt anacronice, ele continuă să fie reamintite, mai ales în mediile neștiințifice CI este folosit de decenii Suficient de mult timp pentru a privi critic valoarea lui Aproape toți cei ce l-au utilizat cred că nu a avut nici un tel de consecințe pozitive Ат* fi putut facilita descoperirea elevilor cu diticub tați școlare și ar putut fi punctul de plecare al unor programe educația nule speciale Dar asemenea programe au fost rare Nu de puține ori elevii cu CI de graniță au fost trimiși în școli ajutătoare, deși ar fi evoluat пог* mal, dacă ar fi beneficiat de circumstanțe favorabile, S*a i'emarcat apoi ea dezvăluirea coeficientului de inteligență ave efecte negative asupra evoluției școlare Un elev care știe cil are un CI mediu și că acest ржа-meU u nu se mai ameliorează nu va mal încerca să se autodepășească Dacă acest coeficient ar fi rezervat doar pentru klentKîcarea copiilor ă soluțiilor necesare progresului, științific sau ar- geniu sau L von Beethoven sau este^cutabT nUi,eSte Ob curâ’ «altminteri, chiar conceptul de este discutabil Dacă asupra lui W A Mozart j « von Goethe „u «M nici o rezervă, asupr multor altora p]utesc ; nori datorită unei singure nori de nesiguranță Mai ales dacă aparțin științei șt au devenit celebri datorită unei singure descoperiri sau unui număr redus de performanțe Se pare că geniile se disting, uneori, prin precocitate și printr-o creativitate continuă Uneori, deoarece nici Uarwin, nici Edison, nici Einstem nu au fost copii neoblșnuiți Este cert că cele mai multe genii sînt apariții sporadice Provin din toate mediile sociale Au frați și surori obișnuite Au copii obișnuiți Există puține excepții (mai multe familii care au produs supradotați) Bach în muzică, Bernouilli în matematică, Darwin în biologie Ele sugerează câ geniul implică o componentă genetică Ipoteza este seducătoare, dar neacoperită faptic Genetic nu înseamnă necesar ereditar Geniul poate fi rezultatul unei combinații fericite de gene A unei combinații irepetabile prinsă într-un mediu favorabil Genele singure sînt insuficiente Este neîndoielnic că de-a lungul secolelor s-au pierdut nenumărați copii supra- dotați Supoziția nu spune nimic despre resorturile primare ale creativității Ce procese biochimice individualizează geniul ? Cînd vom ști vom remo-dela lumea Oricum sîntem tentați să admitem că geniul cere participarea multor gene — dacă nu ar fi așa s-ar transmite mendelean Geniile au captat întotdeauna interesul biologilor și al psihologilor De mai multe ori, copiii supradotați au fost urmăriți de-a lungul anilor cu speranța că vor fi recunoscute particularitățile lor fizice și psihice Concluziile lor au fost parțial dezamăgitoare Nimic nu-i diferențiază de ceilalți copii Performanțele lor școlare au fost inegale Terman ( ) * conchidea că mulți dintre copiii supradotați au fost elevi remarcabili La cu totul altă concluzie a ajuns Goertzel ( ) După părerea lui, % dintre ei au disprețuit școala și/sau profesorii ei Dar toți în seria lui Terman și % în cea a lui Goertzel au manifestat încă din școală un talent excepțional Un aspect inexplicabil a fost reliefat de Goertzel — % dintre acești copii provin din familii destrămate, din părinți cu tulburări de comportament, mai mult sau mai puțin evidente Terman a remarcat însă că supradotații aparțin unor medii stabile Datele sînt deci contradictorii Ele au fost reamintite doar pentru a sublinia că nimic nu definește gemul, cu excepția propriului lui geniu indiferent de dimensiunile incertitudinilor, datoria comunității este de a descoperi toți copiii supradotați șt de a le crea un mediu optim Ei nu pot fi creați în serie Orice pierdere este ireparabilă Cum ar fi arăta» lumea noastră fără Mozart, fără Beethoven, fără Einstein ? Firește, ar fost mult mai săracă Poate odată vom reuși să donăm geniile Consecințele ar fi devastatoare Pe cine vom dona ce statut social vor avea ’ arJ У//,ГГ ап, Ь',С впеРс otudiee of yenlu» ; iiwntal «nA phusleal tralts of a thots-«««d/W cMfdren, ^tanford Univ Pieeș, J M Govrtael V șl Goertzel, M , Cradler of onUnence, Uondon, Constable, unde vor H educați » vor И separați de restul comunității sau vor l eres-cuți alături de copiii obișnuiți ? (asupra donării voi r®ven* ' Nu este deloc exclus ca genetica să identifice și apoi sa p nele inteligenței Dacă va reuși, beneficiile ar fi imenre ^ ar v oare toți copiii viitorului de această șansă ? (Neagu, г> ) Istoria coeficientului de inteligență nu am rezistat tentației de a reaminti cîteva momente din evoluția unei prejudecăți (vezi pentru acest capitol Broad, Wade, ) Justificat deoarece puține ipoteze au marcat atit de profund dezvoltarea gindirii și nu de puține ori și mersul evenimentelor sociale Ceea ce părea să fie inițial o simplă impresie s-a transformat într-un fals sistem științific chemat să justifice inegalitatea socială a populațiilor umane Este aproape incredibil cu cită ușurință au fost manipulate datele antropometrice și cit de departe au țintit concluziile Foarte probabil ele nu ar fi fost acceptate cu atîta entuziasm dacă nu răspundeau unor interese imediate Coeficientul de inteligență a fost chemat să justifice opresiu-nea și exploatarea In primele decenii ale secolului trecut, Samuel Morton a vrut să stabilească o corelație între volumul creierului și inteligență El era convins că există o relație directă între cei doi parametri A măsurat aproximativ de cranii aparținînd marilor rase și a conchis liniștit că albii au craniul cel mai voluminos și că negrii au o capacitate craniană redusă Dar chiar printre albi există o ierarhie vizibilă (vest-europenii sînt superiori evreilor) Cercetarea lui Morton este impregnară de erori flagrante Ele ar fi fost descoperite imediat dacă cineva ar fi avut răbdarea să verifice calculele Abia în , Stephen Gould, reluînd datele, a demonstrat că toate populațiile au aceeași capacitate craniană Dar Morton, deliberat, a format două serii una din bărbați (englezi) și una din femei (hoten-tote) ; așa cum era de așteptat hotentoții au o capacitate craniană inferioară albilor ; Morton nu știa însă că nici nu putea fi altfel deoarece femeile, fund mai scunde, au o capacitate craniană inferioară bărbaților ; există o relație între capacitatea craniană și înălțime Și Paul Broca, unul dintre creatorii antropologiei fizice franceze, a îmbrățișat un punct de vedere similar oamenii inteligenți au un creier mai voluminos decît oamenii mai puțin inteligenți, Spre deosebire de Morton, el nu sur la fraude scientifique, Paris» a introdus nici un criteriu rasial Poate pentru că atmosfera politică din Franța era fundamental diferită de cea din America de Nord a secolului trecut Ideile lui Morton au fost acceptate ca atare decenii la rînd Apoi cercetările antropologice au fost "abandonate — la sfîrșitul veacului trecut și începutul veacului nostru Locul lor a fost luat de coeficientul de inteligență O himeră înlocuia altă himeră Consecințele substituției au depășit uneori cele mai triste așteptări Continua să se afirme că oamenii sînt inegali genetic, evident Indiferent de amploarea eforturilor noastre vor exista întotdeauna mapoiați mental și criminali, indivizi care vor periclita prin numărul lor mereu mai mare destinul lumii Această teză a fost apărată cu îndîr-jire de H H Goddard, pe atunci profesor la New-Jersey Printre argumentele cu care și-a construit sistemul teoretic era și celebra familie Kallikov — o „familie" cu numeroși înapoiați mental și criminali Fapul era atît de evident încît egalitarienii se opreau descumpăniți în fața lui Firește, se putea presupune că aberațiile comportamentale sînt influențate mezologic, dar Goddard refuza o asemenea explicație După mulți ani, familia a fost restudiată și s-a constatat că nu cuprindea mai mulți delicvenți decît restul populației martor Pentru a-și apăra „teoria" Goddard nu a ezitat să retușeze fotografiile unora dintre „criminalii" tipici Criminalul înnăscut nu a dispărut 'din psihologie și din sociologie Unul dintre exponenții acestei bizare supoziții, Lewis Terman, cel care a introdus testul Binet în S U A , era convins că utilizarea largă a testelor de inteligență va permite comunității să elimine înapoiații mental Dar psihologia nu a fost o preocupare neutră politic Ea a continuat să folosească coeficientul de inteligență drept un instrument de discriminare rasială și socială Cu totul surprinzător acest factor, coeficientul de inteligență, a modelat politica Statelor Unite Cu urmări leseori dramatice Stephen Gould ( ) a retrasat istoria acelei etape în timpul primului război mondial a fost evaluat C I al soldaților nord-americani — două milioane de soldați din nord și din sud, albi și negri Robert Yerkes a formulat în concluziile Printre altele se preciza că negrii au un C I foarte mic Dar nu numai ei Printre europeni există semnificative diferențe Populațiile din Europa răsăriteană și sudică, precum și evreii au valori inferioare populațiilor nordice Și vestice Concluzia avea să determine politica cotelor de restricție a imigrărilor (Immigration restriction act) din Yerkes a negat orice influență ambientală Nivelul socio-cultural Gould St , The mismeasure of man, New York, Norton, , al imigranților nu- interesa Totul este ereditate Nu a mers pînă la puritatea rasei (era și imposibil în S U A ), ar s a apropiat de puritatea rasei nordice Exemplul cel mai ciudat rămîne Cyrus Burt Despre el s-a scris enorm Este reamintit ori de cîte ori se subliniază ecourile sociale ale fraudei științifice Cu Burt, știința părăsește limitele normalului Poate istoria vieții lui ar avea un caracter anecdotic dacă nu ar fi determinat cursul vieții multor copii din Marea Britanic Firește, se poate spune că frauda a făcut parte din știință Lista celor care și-au modificat rezultatele pentru a le acorda previziunilor teoretice este considerabilă Și include nume celebre — Ptolemeu, Galileo Galilei, Isaac Newton, Gregor Men-del, John Dalton, Paul Kammerer mulți alții din știința ultimelor decenii (reamintiți de Broad și Wade) Dacă frauda recentă are o justificare — cercetarea este industrie, publici sau dispari — rectificările lui Newton sau cele ale lui Mendel nu au nici una Trebuie făcute însă importante corecturi la această afirmație Mendel și-a aranjat rezultatele pentru a le încadra în teorie (experiențele au avut loc, concluziile au redimensionat biologia, dar frauda nu poate fi justificată) Ptolemeu însă a inventat măsurători Mă reîntorc la Burt A fost inițial un psiholog onest, care a vrut să descifreze relația atît de complexă dintre С I și ereditate A publicat multe lucrări care demonstrau că inteligența este condiționată preponderent ereditar Afirmațiile lui au intrat de mult în literatura internațională Toți geneticienii reluau necritic ideea că ereditatea explică % din ceea ce se numește C I Concluzia în sine este deprimantă Indiferent de amploarea eforturilor noastre C I nu poate crește prea mult dincolo de ceea ce a fost fixat în clipa fecundației Concluzia lui Burt se sprijinea pe mari serii de gemeni monozigoți și dizigoți, crescuți împreună sau seoarat și pe întinse investigații familiale Totul dublat de un aparat statistic impresionant, deseori inaccesibil cititorului obișnuit A nimeni ~~ curios- P® care a avut propria lui rXisia~l întlIneftscă- publicat rezultatele în nJ “ l S‘ conduc to™l Psihologilor din Ze,m "U “ РШ la !nd i’ & lui XX SXÎ T* ,'TT ’nvnt un rol decisiv în dab°-de al doileaX’i !П M“re“ И** * dU₽ă lor a șocat Inlreaga mmuIfLm H“me'nt Descoperirea fraude-inițial că este o calomnie si Nu Puțini au crezut alomnie Se răzbunau eei aruncați în umbră Dar ne este greu acum să reconstituim motivațiile Burt a fost o forță de care nu s-a atins nimeni Cascada de fraude a fost descoperită după moartea sa Deși dubii timide asupra validității cercetărilor lui au apărut imediat după ieșirea sa la pensie Confruntată cu critici violente, psihologia a ameliorat testele de inteligență așa cum a putut Rezultatele sînt incerte Vreau să reamintesc în acest context o singură cercetare — pe cea a lui Commons, menționat de Mc Kean ( ) l Commons a urmărit C I al unor persoane remarcabile și a analizat concepțiile lor morale Rezultatele au fost neașteptate punctajul lor nu a fost mai mare decît cel al populației obișnuite Ceea ce i-a permis lui Commons să afirme că „ideea că geniile vor soluționa marile probleme ale lumii contemporane este o utopie” Comentariile sînt de prisos VIITORUL INTELIGENȚEI UMANE Privim uimiți propriile noastre realizări științifice și culturale în numai cîteva milioane de ani dintr-o maimuță anonimă am devenit cuceritorii planetei Iar ritmul performanțelor depășește orice previziune, ;; -uncîndu-ne în zonele fascinante ale visului Ne întrebăm firesc dacă m rea revoluție actuală este consecința directă a ameliorării inteligenței noasti'e sau dacă nu cumva noi am rămas aceiași, dar mediul s-a schimbat Răspunsul este dificil Știm că valoarea capacității craniene nu a mai c unoscut nici o restructurare de zeci de mii de ani — dacă nu a diminuat Parametrul în sine reflectă doar parțial complexitatea structurilor cere-P’ ale Nimic nu ne împiedică să presupunem că progresele sînt rezultatul complexității sistemului nervos central Supoziția seducătoare nu are nici o acoperire Sau are o acoperire firavă Cîteva cercetări sugerează câ în ultimele decenii C I s-a amplificat cu cîteva procente Dacă este adevărat atunci explicația trebuie căutată în remodelarea circumstanțelor xnezolo-gice Apoi structura demografică s-a schimbat și ea Foarte probabil, C I al speciei noastre este același cu cel al primelor populații ale lui II ото sapiens sapiens Atunci au apărut primii creatori geniali Ei au pictat peșterile franco-cantabrice, au transformat lutul în sculpturi surprinzătoare S-a spus că arta paleolitică nu este cu nimic inferioară artei renașterii — afirmația pare forțată Aceiași oameni au imaginat unelte multifuncționale și au dezvoltat modele strategice pentru vinarea marilor animale sălbatice Au domesticit animalele care puteau fi domesticite șl au făcut loc agriculturii Toate au fost opera unui pumn ’ Mc Kean, Teorii despre iiiieiit/eafil, Sinteza, , , * «Н"» » іе{іі и adm/lna Buca șt ’ Kdlt- Medicală, O cercetare unică în istoria geneticii In Copenhaga au fost triați toți bărbații născuți între șl Din datele centrelor de recrutare au fost selee(iona(i de bărbați a căror înălțime depășea cm Au rămas în cele din urmă Ei au fost investigați citogenetic Fără îndoială, fără colaborarea aproape incredibilă a tuturor celor care puteau fl utili și fără spiritul civic remarcabil al populației cercetarea ar fi eșuat Datorită lor s-a limpezit acest capitol — nu există nici o relație Jntre constituția YY și comportament; dovadă — printre cei bărbați înlilți, aveau un cromozom Y suplimentar Iar dintre ei numai cinci au fost judecați pentru delicte minore Doar unul dintre ei a fost închis, deoarece a bătut o femeie Dosarul bărbaților YY a fost închis Nimeni nu mai vrea să rediscute eroarea Ea vine totuși din copilăria citogeneticii Și totuși a nega orice asociere între comportament și prezența unui cromozom Y suplimentar ar fi o simplificare neștiințifică în toate seriile apare un exces de bărbați YY Dar nici nu se poate susține că aceeași anomalie cromozomială este echivalentă cu un blestem biologic Devianța are explicații mult, mult prea variate, prinse într-un mediu social deprimant, pentru a fi reduse la un singur factor Iar acesta chiar atunci cînd există nu este criminogen, ca să folosesc o expresie atît de dragă crimi-naliștilor Nu se poate admite că selecția naturală a favorizat genele agresivității Dacă ar fi fost așa atunci întreaga evoluție a hominidelor ar fi fost o crîncenă luptă a tuturor împotriva tuturor Dimpotrivă, dinamismul evolutiv al speciilor de hominide a fost condiționat printre altele de un constant spirit de cooperare PSIHOZELE D: — % dintre persoanele între și de ani vor dezvolta schizofrenie Procentul real este incert Deoarece diagnosticul este condiționai de factori imponderabili, Dincolo de toate necunoscutele care înconjoară această dramatică dezagregare a spiritului, este cert că apariția ei implică un important coeficient ereditar Nu se transmite implacabil din generație in generație, așa cum ar trebui să se întîmple dacă ar fi con-frohtiă de o singură mutație, deși uneori poate fi urmărită de-a lungul unul număr oarecare? de generații Nu se transmite nici recesiv Rămîne o -singură ipoteză : schizofrenia este o colecție de tulburări independente Dm ceea ce se transmite nu este schizofrenia ca atare, ci doar o fragilitate particulară Pentru reprezentanții tîrzii ai freudismului, rădăcinile Loluțjej ar trebui căutate în relațiile părinți-copii Evident, este o inad- mteibilă simplificare a realii,ățll (vezi Mlronțov-I uciile u u Oancea, ) \ Se uită că există copii permanent traunuil izn(,i psihic, care evoluează totuși normal Cel mal puternic argument al geneticii a fost adus de studiul copil oi născut! din mame schizofrenice și adoptați de părinți norma Picmi ui este simplă Dacă schizofrenia este condiționată preponderent credi ,m atunci frecvența ei va fi aceeași șl în seria de copil izolați de mediul traumatizant Și în cea formată din copil crescuți de părinții lor schizofrenici Dacă mediul este factorul decisiv atunci printre copiii proveniți din pil rinți schizofrenici, dar separați de ei, incidența schizofreniei va fi foarte mică Așa cum era aproape firesc, ipoteza genetică a fost confirmată — ceva mai mult de % dintre copiii ambelor grupe au dezvoltat schizofrenie Concluzia a fost confirmată de mai multe ori Oricit de incitantf ar fi rezultatele acestor cercetări ele lasă fără răspuns întrebai ea decisivă care este punctul de plecare al psihozei? Foarte probabil o tulburare biochimică Și aici explicațiile se opresc, deși ipotezele nu lipsesc Dar ele sînt mai puțin importante în acest context Este greu de spus dacă incidența tulburării a crescut sau nu în ultimele decenii Dacă ar fi condiționată genetic ar trebui să rămînă constantă Dacă implică un factor genetic mai mult sau mai puțin important, atunci concentrația ei ar trebui să se modifice o dată cu mediul Și nu este exclus ca o parte dintre schizofrenii — sau ceea ce numim schizofrenii —să fie, parțial cel puțin, produsul alterării dramatice a circumstanțelor ambientale O simplă supoziție Este însă neîndoielnic că nevrozele au devenit una dintre marile preocupări ale medicinei contemporane Cel puțin în regiunile dezvoltate Explicațiile sînt multiple Toate reflectă incapacitatea noastră de a rezista presiunilor ambientale De a rezista unui mediu extrem de dinamic și de traumatizant Unui mediu fundamental diferit de cel în care am evoluat Și care va continua să se transforme Vrem să credem că ritmul schimbărilor nu va depăși potențialul nostru genetic, prima mare spăr-tuiă în întunericul psihozelor — sindromul maniaco-depreslv este, cert, condiționat genetic Aparent, nu este nimic nou Se știe de mult că tulburarea are o importantă concentrare familială Se știe de asemenea că nu se supune legilor clasice ale eredității Firește ipotezele nu linsese, eoarece femeile sînt victimele preferate ale tulburării și deoarece bărbații nu transmit niciodată sindromul băieților lor s-a presupus că muUM ей slluuU pe crom(Bomul x etmpla ‘i'i'btdtutva tnliitald în lumea ! știe că sindromul pare să fie con-•omozomul și de o altă mutație j probabil există și alte erori genetice cu țîA ingineriei genetice Datorită ei se diționat de o mutație situată pe cr situată pe cromozomul X Foarte aedeași consecințe Natura defectului biochimic este încă incertă Se crede că mutația perturbă sinteza monoaminooxidazei - enzimă implicată în sinteza unor neuroU'ansmițători Gena va fi donată și medicina va avea posibilitatea de a urmări iti-nerariul genă-proteină-patolog'ie Apoi va soluționa întrebările terapeuticii Beneficiile vor fi considerabile — , — % dintre contemporanii noștri au acest sindrom — chinuitor, cu perioadele lui de mare tristețe, alternînd cu episoade maniacale Va fi recunoscut cu mult înaintea primelor manifestări clinice — ca și coreea Huntington, de altminteri Vom avertiza oare părinții că au un copil care poate dezvolta o psihoză, pornind de la premisa că debutează tardiv ? Vom crește copiii cu risc în condiții speciale ? — oferindu-le un mediu protector ? Vor fi tratați preventiv, cîndva, după pubertate ? Am vorbit despre schizofrenie și despre alcoolism, despre dar nu am schițat nicăieri semnificația genetică a fericirii și a tristeții Pentru că nu știm dacă implică sau nu și un coeficient genetic Deși sindroamele depresive sînt deseori ereditare Am fi tentați să presupunem că selecția naturală a descoperit genele fericirii și le-a fixat Dar de ce a păstrat nenumăratele gene ale tristeții ? Sînt oare avantajoase ? Conferă ele purtătorilor un avantaj selectiv, cel puțin în circumstanțe particulare ? Dacă am ii ființe fericite, lumea noastră ar fi o altă lume Cu certitudine mai bună Dar este imposibil de spus dacă am fi evoluat la fel de favorabil O specie fericită este mai puțin circumspectă, devine mai lesne victima mediului ambiant Dacă ipoteza este corectă atunci toate eforturile noastre de a fi continuu fericiți sînt vane Și Socrate și Platon și Aristotel s-au înșelat Rațiunea noastră de a fi nu este aceea de a căuta fericirea Peste milenii, Freud a reluat aceeași idee — scopul vieții noastre psihice este asigurarea plăcerii și evitarea neplăcerilor — principiul plăcerii Epicui desena alt drum către fericire, mal simplu și mai rațional — fe-rieirea înseamnă și stăpînirea simțurilor și absența durerilor Este fericit ce ce lămîne senin Este evident că supraviețuirea presupune un echi-ibru intre cele două forțe ale destinului nostru Medicina e reușit să atenueze interminabilele tristeți ale depresivilor, a învățat însă să inducă fericirea — există o deosebire netă între I Drumurile speranței plăcerea, promovată ca principiu de toți hedoniștii, descendenții lui Aristipe cel tînăr, și fericire ; plăcerea ar fi emoțională, iar fericirea «r fi rațională Și totuși și plăcerea și fericirea trebuie să aibă o bază biochimică Trebuie să rezulte din jocul moleculelor Și dacă peste ani vom reuși să asigurăm tuturor dreptul de a fi fericiți ?, restructurîndu-i genetic, firește planeta unei specii fericite L t ' • I / І ' * L l i •* • * f' isefi Balacl A’’ Mtc dic^lonar mitologic greco-nman, București Edit Științifică, a seiKel T> CluJ-Nnpocn, Edit, Facla, masterpieca of nature; the evolntion and genetics of sexuality, Berkeley Univ , California Press, , , cu fiecare genă într-un singur exem- f * Cu toate acestea nu se știe dacă reprodu avantajul selectiv al individului sau al cumva, așa cum menționam anterior, nu selecției naturale de a contrabalansa selecția naturală a imaginat doar două sexe, i multe ; la unele ciuperci exista tiei sex , apărut dimorfismul sexual — sexele se sistă numeroase întrebări fără soluții satis-certitudinilor” prezentate la începutul sexele se inte pare impecabilă cerea sexuată asigură specieisau dacă nu este singura soluție rămasă efectele mutațiilor ? Nu se știe de ce ; excepțional de rar mai Nu se știe apoi de ce a deosebesc (vezi mai departe) Este evident că per făcătoare, în ciuda Dacă au apărut și dacă teoria darwinistă a evoluției este ade-vărată atunci separarea sexelor trebuie să fie avantajoasă Dar care este avantajul ? Răspunsul este din nou ipotetic Conform uneia dintre ipotezele explicative, speciile au sexe distincte deoarece pot exploata mai eficient mediile heterogene în asemenea medii fiecare individ are mai multe șanse de a găsi complexul mezologic optim o ipoteză atît Oricum, o reproducere care implică mai mulți parteneri este plină de riscuri Este suficient ca unul dintre parteneri să lipsească și populația devine sterilă Ar fi foarte dificilă și formarea zigoților și evoluția em-bironilor Proporția eșecurilor ar fi atît de mare, încît ar antrena extincția grupului Cuplul rezolvă toate dilemele reproducerii Pentru realizarea unisexualității selecția naturală a specializat o pereche de cromozomi, numiți arbitrar X și Y — există și alte sisteme cromozomiale de determinare a sexului, dar ele sînt mai puțin importante în acest context Ovarul produce numai celule X ; testiculele produc spermatozoizi X și Y Din fuziunea unui ovul X cu un spermatozoid X va rezulta o fată, iar din unirea unui spermatozoid Y cu un ovul se va forma un băiat Cromozomul Y este cel care determină deci natura sexului Cum numărul spermatozoizilor Y este egal, teoretic cel puțin, cu cel al spermatozoizilor X, fiecare embrion are o șansă de % de a fi băiat și o șansă similara de a fi fată De aceea raportul dintre sexe este oarecum egal nn АСиГЛ ?’ deoarece în cele mai multe populații este de băieți la mai mar! Aîn b-rtv PUtme pOpulații ProPorția băieților este semnificativ mai mare Apoi băieții mor preferențial și raportul se egalizează Gametogeneza este un proces extrem de complicat la sfîrsitul EI “u doar r * Xă самый ? ,lC Speciei- McuM este o adevărată proces care începe la pubertate «i ♦ spermatozoizi Un pe ia puoei late și poate dura toată viața Ovarul duce cu el propria lui distrucție Ovarul fetal conține aproximativ șapte milioane de oocite încep să dispară curînd după formare și la naștere fetele au doar trei milioane ; la pubertate mai rămîn , iar la menopauză doar Un proces straniu fără nici o explicație (Federman, ) De ce este oare nevoie de milioane de ovocite ? De ce oispar ? Cu totul întîmplător ? Nu există oare o logică a selecției ? în cursul vieții ei o femeie produce cîteva sute de ovocite Un ovocit poate aștepta în ovar de ani sau chiar mai mult înainte de a avea șansa de a fi fecundat Fiecare gamet este un unicat genetic Necesar, în cursul gametogenezei apar erori Surprinzător de multe — % dintre spermatozoizi au o anomalie cromozomială numerică (Martin și col ) Procentul oocite-lor citogenetic anormale este considerabil mai mare — % (Planchot și col ) Mult superior procentului observat în alte specii de mamifere ( %— %) Pornind de aici s-a calculat rata gârneților cu anomalii cromozomiale, %, enorm Și înțelegem mai bine geneza eșecurilor reproductive Cromozomul Y are o acțiune masculinizantă Este un cromozom mic, care poartă doar cîteva gene implicate în formarea testiculelor, în procesul de creștere se pare că ar preveni apariția cîtorva malformații congenitale Cromozomul X este mare — % din genom Pînă acum au fost descoperite cel puțin de gene specifice Cu toate acestea se știe destul de puțin despre genele sexualizante După toate probabilitățile există gene implicate în funcționalitatea ovarelor — pierderea lor antrenează tulburări majore ale structurii gonadale Pornind de la cromozomi se diferențiază sexul genetic El determină sexul gonadal care, la rîndul lui, induce sexul genital Și totuși aceste elemente nu sînt suficiente pentru a defini un individ drept bărbat sau femeie El trebuie să accepte identitatea lui sexuală, să vrea să fie bărbat sau femeie și să aibă un rol social concordant cu sexul genetic, gonadal și genital Orice discordanță între componentele specifice constituie o intersexualitate Este intersexuat și un individ cu cromozomi XY, cu go-nade testicule și organe genitale feminine și un individ cu cariotip XY cu gonade testicule, dar cu organe genitale ambigui Structura gonadelor este cea care definește natura intersexualității Un băiat cu testicule și cu variate anomalii ale organelor genitale este un pseudohermafrodit-mascu-n , un copil cu gonade ovare și cu malformații genitale este un pseudo- D the x-chromosome, N Engl , J Med , , , Genei , ’ c"/romosomal analysis oj human spermatozoa, Hum fertWZffltion °forI’noLri ^°Jnf ■oocvte ,t embryo ; a model deduced froin in vitro , , , n tural aol(-cUon aaamst cliromosome abnormalities, Ann Genei , lui hermafrodit feminin Extrem de rar eoex sta țesut - în aceeași gonadă sau în gonade diferite - hermafrodit ™atfeva-au O multitudine de accidente pot bloca evoluția firea*™ a «ta» o agresiune imunologică induce dispariția testiculelor mai mul mutații genice perturbă masculinizarea periferica ; hormonilor sexualizanți are consecințe similare, (etțnil estra bo ulal e-rează masculinizarea normală a embrionului ; insfirșit, mutațu „cruce nespecifice, acționînd timpuriu, transformă un embrion intr-un in er-sexuat (Maximilian, Toan, ) b Despre intersexualități s-a scris enorm Au fost identificate zeci de sindroame care se disting și prin prezența unei intersexualități, Cîteva sînt frecvente : — sindromul Turner — este consecința absenței unui cromozom de sex Este prezent un singur cromozom X; embrionii care nu au un X dispar Relativ frecvent, există un mozaic de celule X și XX Are loc o feminizare pasivă Se adaugă numeroase și caracteristice malformații somatice Go-nadele sînt absente Locul lor este ocupat de bandelete fibroase Firește, aceste femei nu au, practic, niciodată cicluri menstruale Există și neglijabile excepții, femei cu un număr oarecare de cicluri, precum și, excepțional de rar, femei fertile Este un sindrom rar — / de fete ; — femeile triplo-X (femeile cu trei cromozomi X) sînt femei aparent normale ; o parte au menopauză precoce, iar altă parte sînt handicapate mental Cele mai multe sînt descoperite accidental în cursul unor cercetări de rutină ; • • • I — sindromul Klinefelter este unul dintre cele mai frecvente șin-droame cromozomiale, / de nou-născuți băieți Somatic, nimic nu-i deosebește de copiii citogenetic normali Vor fi însă implacabil sterili — cu azoosperrnie Mulți dintre bărbații care vin în serviciile de sterilitate au acest sindrom caracterizat mentar (XXY) ; — bărbații XX (un mic capriciu al eredității), bărbați similari cu barați! cu sindrom Klinefelter Spre deosebire de ei au doar doi cromozomi X Fenomenul este incompatibil cu legile eredității Aparent De la în-rec/nu гаУГѴк’іСе? ;і bărbati trebuie să aibă un-cromozom Y Deoa-lui s a nierdm и • S a presupus că cea mai mai'e parte a cromozomu-XulPH~Y lă’ Ea a f°St confirmată indirect - bărbații XX aTand- Din aceste date se desprind cîteva concluzii; BucarStuS’xXX, ? Doina’ Genet«ca di/erenfierii seitWe Ginecol prin prezența unui cromozom X supli- — anomaliile cromozomilor de sex sînt compatibile cu supraviețuirea (este adevărat că majoritatea embrionilor X sînt eliminați); (vezi Maxi-milian, lonescu, , lonescu, Dumitrache, ') — consecințele lor sînt variate (majoritatea antrenează sterilitatea purtătorilor); — reduc inconstant valoarea coeficientului de inteligență Comportamentul sexual este plin de imprevizibile capricii Ne întrebăm de foarte multe ori unde începe și unde încetează iraționalul — sau ceea ce numim noi irațional Bănuim ca pasiunile noastie afective nu sînt-cu totul întâmplătoare Nu avem însă nici un mijloc direct de a verifica supoziția De asemenea nu știm dacă ura are sau nu o bază biochimică, în lipsa informațiilor concludente, sîntem obligați să extrapolăm, cu toate rezervele posibile, concluziile cercetărilor experimentale O experiență celebră Un șobolan mascul este introdus în cușca unei femele abia fecundate Simpla prezență a masculului este suficientă pentru eliminarea sarcinei Este efectul Bruce Regularitatea cu care apare a impus numeroase cercetări la capătul cărora a venit și explicația Masculul elimină în urină o substanță specifică, un feromon, care declanșează reacții în lanț care se termină cu sinteza gonadotrofinelor Ele stimulează sinteza hormonilor ovarieni și mediul uterin se modifică dramatic Și mai departe ? cîmpul gol al ipotezelor Hermafroditismul adevărat în mitologia indiană zeul Shiva s-a unit cu jumătatea lui feminină, zeița Ardhanarishvara, și a apărut un hermafrodit cu jumătatea dreaptă masculină și cu cea stîngă feminină Dincolo de mit se întinde lumea realului Hermafroditismul adevărat există, și nu numai în specia noastră Această stranie intersexualitate, despre care am vorbit și mai înainte, este rezultatul unor evenimente distincte, mozaicuri cromozomiale, mutații genice Sînt cunoscute mai multe familii cu doi copii hermafrodiți (vezi de Grouchy, ) Cea mai interesantă explicație este dubla fecundație urmată de fuzionarea embrionilor Este cert așa, deoarece copiii hermafrodiți au două linii cromozomiale — una XX și alta XY și două populații celulare genetic distincte Deci un spermatozoid Y fecundează un ovul X, iar alt spermatozoid X fecundează simultan alt ovul Ar fi trebuit să se formeze gemeni dizigoți Dar embrionii se unesc (un organism constituit din țesuturi și organe independente genetic este o himeră) Dar himera nu înseamnă constant lonescu B , Cit a genetic a medicală tunând, București, Edit Аса- miei K b li , , lonescu B , Dumitrache C„ Sexualizarea normală și patologicii București, Edit Medicală, r°uchy j, de, Jumeaux, moșatgues, chlmăres et autȚes aleas de la ftcundation аитагпе, Paris, MEDSI, , litățiî Sau urmările sînt minime In cent normali și nnr ti «moradic indivizi cu doua populații celulare Cu lotul norma fertili’ Ei nu vor ști niciodată că sînt produsul unui eveniment excepționa dG Natura se joacă mult mai des decît sîntem tentați să credem Dovadă alte Sexualități un embrion XY- se formează testicule^normale, și structural și funcțional dar celulele ținta nu răspund la hor drogeni secretați de gonade Și embrionul se feminizează pasiv - este celebrul sindrom al testiculului feminizant Este o tulburare ereditara, condiționată de o mutație situată pe cromozomul X Ciudat aceeași anomalie a fost observată și la șoareci Și la ei mutația se găsește tot pe cromozomul X Disgenezia gonadală mixtă cu testicul o intersexualitate definita de prezența unui testicul într-o parte și a unei bandelete fibroase contrai a -teral anomalii genitale greu de sistematizat un mozaic X/XY Cromozomii XY au indus dezvoltarea testiculului, în timp ce singurul cro-mozom X nu a reușit să formeze un ovar Este un mozaic survenit la începutul embriogenezei Dacă ambele progonade ar fi fost populate de celulele XY, s-ar fi format un embrion masculin normal sau aproape normal Din nou capriciile hazardului UN SINGUR CROMOZOM X DOI CROMOZOMI X л ® a • a — Cromozomul X ocupă o poziție particulară în universul genetic uman Particulară, deoarece include numeroase gene autozomale și puține gene sexualizante O femeie are deci doi cromozomi X Ca atare celulele ei ac trebui să producă o cantitate dublă de proteine - este vorba, firește, doar desp, e proteinele condiționate de genele situate pe cromozomul X Or toate зТ^ХьаГт' b°nStrat “ nlVdU enzimeIor ™raiM constat și la temele SXn mai “ are "CTOie X SSta nare Este un pr es” i“ “ ta“m T’“,embri°-tcrn, iar in alte celuie se macHv'ează X u, m t " *“*“”“* X‘U totul întîmplător, dar acest aspect este secund ",’ ₽‘' CeSU nu =ste «* X-u! inactivat formează o structură clară, ușor £ «еп“’итіа X ‘ normal este suficient pentru sintetizarea unei cantități adecvate d ч dn чех X In acord cu legea formulată mai înainte, cromatina de - atribut al organismelor XX, indiferent dacă alături dc ei există sau nu și un cromozom Y (Lyon, , ) * Un organism XX este necesar un mozaic de celule funcțional diferite Sub raport strict cromozomi^ o femeie este parțial deosebită de un bărbat La bărbat, în toate celulele funcționează același cromozom ons®cl^“ țele fenomenului depășesc biologia normală și ne permit sa privim altfel erorile diferențierii sexuale Dacă cei doi cromozomi X sînt normali, întîmplarea — blocarea unuia sau altuia dintre cromozomi — nu are nici o importanță Pe X se găsesc însă sute de gene nesexualizante Oricare dintre ele poate fi victima unei mutații dominante sau recesive Cele mai importante sînt mutațiile re-cesive Un heterozigot pentru o mutație oarecare are două populații celulare — una mutantă și una normală Frecvența și distribuția lor poartă din nou amprenta întîmplării Foarte probabil și la acest nivel sîntem unici Din multitudinea exemplelor, care reliefează rolul inactivării unuia sau altuia dintre cromozomii X, am selecționat cîteva O heterozigotă pentru mutația pentru hemofilie are numai fete normale clinic Cromozomul factor antihemofilic Cu toate acestea, celulele ei pot sintetiza o cantitate subliminară de proteină Implicit, poate dezvolta tulburări clinice variate Extrem de rar, intensitatea perturbărilor- este similară cu cea din hemo-r filie (există și femei hemofilice, dar ele derivă din uniunea unui bărbat hemofilie cu o femeie purtătoare) Hemofilia aparține patologiei Ea are valoare de model Există însă nenumărate mutații recesive situate pe același cromozom, care trec adesea neobservate Heterozigoții nu știu că în celulele lor se gășește o mutație ■ Și, de cele mai multe ori, nu vor ști niciodată, dacă nu se asociază un eveniment specific în bazinul Mării Mediterane trăiesc din timpuri imemoriale populații care știu că au riscul de a dezvolta o formă definită de anemie hemolitică dacă ingeră boabele unei specii de fasole — Vicia, ftibct Tulburarea tinde să se amelioreze spontan Chiar dacă indivizii continuă să ingei e vicia Tulburări similare au fost observate printre soldații cărora li s-au administrat antimalarice, precum și, sporadic, printre bolnavii supuși unui tratament cu barbiturice sau cu alte medicamente S-a demonstrat, nici nu era dificil, că tulburările clinice sînt determin nate de deficiența unei enzime - a glucozo- -fosfat-dehidrogenazei — mutația este situată pe cromozomul X în exemplele de mai sus faptele sînt clare, o singură mutație, un efect specific Dar medicina a remarcat de mult că cele două sexe au profiluri patologice, uneori diferite ; Chromosoma^and subchrnm^ xțc’ M' Tn?S rte of the mouse, Nature , , ana subchromosomal inactivation, Ann Rev, Genet , , , dintre gradul de totul subiective susținea că fe-crescut de a dezvolta ulcer ; diabetul Vechii constituționalei s-au aplecat asupra relație, diferențiere sexuaiâ și patologie Ftreș e, pe criter cu Observațiile lor merită totuși reanunhte Vague£ ^) "ZlTZprZebărbații hiperandroizi și printre femeile andrXe mai exact printre femeile a căror adipozitate are o d s rxbuț e masculină Obezitatea androidă ar favoriza, de asemenea, apariția gu tei - numai printre femei Tot Vague a urmărit diferențierea “xuala » bolnavilor cu cardiopatie ischemică și cu arterită obliterantă m e e u burâri ar fi mai frecvente printre bărbații robuști, bine diferențiațl sexual Concluziile acelor ani au fost uitate de mult Ele s-au născut dm speranța că structurile de suprafață reflectă adîncimile insondabile ale individualității Antropologia constituțională este o superba colecție de erori Pentru că a venit prea devreme atunci cînd medicina își căuta rosturile Și totuși multe tulburări apar mai des la un sex decît la celălalt migrena, purpura hemoragică, osteomalacia, hipertiroidia și tetania survin disproporționat de des la femei, iar cardiopatia ischemică, trombangeita obliterantă și acromegalia apar, preferențial, la bărbați Cîndva vom ști dp cp Și întrebările Nu foarte rar ne întrebăm pînă unde se întinde competența medicală Avem noi oare dreptul de a decide destinul unui om ? Un copil intersexuat părinții nu știu dacă este băiat sau fată întrebările devin chinuitoare dacă, după declararea legală a sexului, devine evident că băiatul trebuie considerat fată Dar cum pot reveni părinții asupra unui fapt, care nu comportă dubii Au acceptat un sex s-au anunțat că au un băiat, iar acum trebuie să revină asupra opțiunii inițiale Nu o dată am întîlnit părinți care au refuzat modificarea socială a sexului propriului lor copil Ei și-au asumat imense responsabilități dincolo de drepturile lor De fapt, ei au încălcat drepturile copilului Nu cumva în asemenea circumstanțe trebuie să acuzăm părinții de comportament imoral? Schimbarea sexului social trebuie să aibă loc înainte de vîrsta de un an și jumătate După aceea transformarea lasă urme adînci Deși o experiență unică în biologia umană demonstrează că procesul de imprimai “Z nZ T PUțin ₽rotund dscit s= odmlte- faptele In ”-o pZ-dogamă îrmuZ‘ЙХГТ “P" intersexuatl Po₽utat« este en-s-au masculinizat șl, surprinzător au acloni u ' e ™ °иГе' L“ РиЬег‘а,е Fără nici o dificultate ’ P un comportament masculin Pari XZue dW&r&ntiation Paris, Masson, seacuelle hurnaine ; ses incidences en pathologie, t Firește dacă diagnosticul a fost stabilit prenatal, părințu au di opi ul de a cere ample informații asupra perspectivelor în ipoteza in care con-siderăVnterscxualitatea suficient de gravă, cer întreruperea cursului sarcinii Este cea mai prudentă atitudine în bioetică s-a vorbit mult despre testiculul feminizant Trebuie sus-Да» eXa -ei sarcini din care va rezulta o fată XY Ш reîntorc la întrebarea conturată puțin mai sus Cine poate decide Z Pannțigi ai cori suficient de bine pregătiți pentru a rezolva o asemenea dilema Medici Cei mai mulți dintre ei sînt confruntați pentru prima dată cu o astfel de întrebare Așa cum se întîmplă deseori în genetică, nu avem un răspuns clar Se va naște un copil aparent normal Nu există nici o îndoială că este fată Numai dacă în labii se simt două formațiuni, care reamintesc prin foi mă și consistență de testicule apar dubii asupra sexului Fata va evolua nor* mal, dar va fi evident sterilă Este obligația noastră de a avei tiza părinții și de a le sugera întreruperea sarcinii ? Mai ales că se știe că femeile XY au un risc oarecare de a dezvolta mai tîrziu o tumoră malignă Nu cumva este mai prudent să amînăm răspunsul peste ani, atunci cînd părinții vor remarca absența semnelor pubertății ? Oricum, fata nu va trebui să știe niciodată că este de fapt un băiat (Briard, ) Gonadele vor fi însă extirpate, firește, fără să se explice niciodată fetei natura intervenției chirurgicale - «ta ч * ► • * + f « •“ ■ ’ - n W L * • ta Ш •• л Un băiat cu hipospadias, cu deschiderea anormală a uretreî, este o anomalie banală și frecventă Se presupune că este condiționată poligenic Foarte rar, malformația este prezentă printre băieții cu sindrom Klinefelter Este descoperită cu totul accidental Trebuie să le spunem părin-ților că au un băiat citogenetic anormal ? Dacă le dezvăluim adevărul riscam să-i ucidem psihic Cîndva va afla și copilul Dacă nu le spunem nimic, copilul se va dezvolta normal pînă la pubertate Atunci se vor creiona tulburările sugestive Și ele deseori șterse Nu rareori bărbații cu acest sindrom au o activitate sexuală mai mult sau mai puțin satisfăcătoare, care se întinde pînă la vîrsta de de ani Ef; !“’te ° tatâ CU Slndrora Turner' f!M malformații capac-b ’ °° d“la B“ la “‘«“«nea noastră este mai nuanța» Fata trenă or im исоагесе Pcale avea numeroase anomalii ale orga- ăum t „ X ’ ГУ ™ » Dac în asemenea el- “meroase eăi X ? " 'PUn™ pWntiIor tot adevărul î «sl« numeroase căi de a spune adev Jrul, fără sa-l spui în întregime mâine, ОД ; , / ’, ; С Пв€^ Capacitatea de a crea se poate epuiza șocant de repede — cîți scriitori nu au dispărut după un singur roman remarcabil ? Dar la fel de bine poate persista toată viața Goethe a scris Faust la bătrânețe Acestea sînt poate excepțiile Dar este demonstrat statistic că există o vîrstă optimă în fiecare domeniu al spiritualității umane Fizicienii și chimiștii remarcabili sînt tineri Dar marile sinteze apar tîrziu, după nenumărați ani de meditații și de cercetări Darwin a terminat Originea speciilor la vîrsta de de ani, după de ani de studii, întretăiate de infinite îndoieli S-a calculat că niarile opere ale istoriei, matematicii, științelor naturale au fost redactate de gînditori trecuți de de ani Capodoperele poeziei, dramaturgiei apar ceva mai devreme — autorii lor au mai puțin de de ani (vezi Maximi-Jian, )», Este adevărat însă că aceste date aparțin științei și culturii clasice • *■ * • J И * \ w - mea d&pressifs chez Ies personnes âgâes, Bull PTD PhiladelDhfa^^ona^feim rn American College of Physicians, P , o ig leim care of elderly, Ann Intern Med , , , calvar De foarte multe ori, bătrînul nici nu știe pentru ce a fost spitalizat, pentru investigații de rutină sau pentru confirmarea unui diagnostic deja anticipat ? Cînd va muri ? Chinuit de amintiri sau liniștit, împăcat cu el însuși Vor fi oare suportabile durerile ? Un medic avea obiceiul să spună bolnavilor lui : nu știu cît veți mai trăi, dar știu că nu veți avea nici un fel de dureri Este o consolare ? Firește Imensă Pentru bătrîni spitalul înseamnă o răsturnare a valorilor Totul îi este străin Propriile lui coșmaruri sînt amplificate la nesfîrșit de singurătate Este singur, chiar dacă are alături de el întreaga familie Deseori grăbită A văzut bolnavul, i-a lăsat cîteva neconvingătoare fraze de îmbărbătare și pleacă Nu este de mirare că bătrînul devine agresiv Urăște tot Nu are încredere în nimeni Este aproape sigur că i se ascunde adevărul Și mult mai des decît se crede, bătrînii sînt abandonați, în accepțiunea strictă a cuvîntului După datele unei echipe de medici francezi, % dintre bătrîni sînt uitați în spitale — informațiile sînt valabile numai pentru o zonă din Franța Se pare că nimeni nu a evaluat sentimentul de culpabilitate al copiilor care fug Situația devine dramatică cînd bătrînul are un copil dependent Trebuie să trăiască ! Pentru copil Iar copilul înțelege cît de firav este viitorul lui Nu a crezut niciodată că părinții îmbătrînesc Pentru el moartea nu exista Acum o simte difuz Și visele lui se spulberă (Emeriau și col, )b Bătrînii au murit pînă foarte recent așa cum au trăit Plecau, ducînd cu ei o lume de amintiri Cunoșteau ritualurile înmormîntării venite din timpuri imemoriale Respectate de toți (vezi Vulcănescu, ) Ele asigurau continuitatea satului Prin ele cel ce pleca traversa mai ușor Stixul Prin ele moartea devenea doar o clipă din marea nemurire a speciei Acum bătrînii știu că sînt inutili într-o altă lume, cu alte aspirații Privesc înapoi descumpăniți Cîtă vreme erau prinși în orizontul satului viața se scurgea ca întotdeauna Cu micile și cu marile ei bucurii Dar satul lor s-a spart în universuri mobile și instabile * nt Supraviețuirea bătrinilor bolnavi cere cheltuieli enorme ( de mi-mrde de dolari pe an în față de miliarde în — în S U A ) u știu cît va costa îngrijirea lor în alte zone mai puțin favorizate Dar știu că în cele mai sărace regiuni ale lumii nu va costa nimic Mec] ’ Personne hospitalise, Vulcănescu R , Mitologie română, București, Edit Academiei R S R Bordeaux, * In regiunile dezvoltate bălrinli dispar într-un Escande ( ) spunea că medicina moderna este o per le gică' Nu cred că este așa Mi se pare mai firesc sa admitem ca prelungire fireasca a civilizației noascie Termin acest capitol optimist și cu totul neanticipat Lumea îmbătrînește mai lent Bătrînii de acum sînt sau par sa fie cu - am mai tineri decît bătrînii din generațiile trecute ★ Vom controla oare vreodată îmbătrînirea ? Cei mai optimiști dintre geneticieni cred că da Cei mai pesimiști afirmă că ne vom apropia de limita maximă a longevității speciei, dar nu o vom depăși Prelungirea speranței de viață ar adăuga nenumărate probleme, prac-tic insolubile - * * * - b w * —* «țb Ч lul lut El a fost întotdeauna de cealaltă parte a baricadei Invulnerabila și nemuritor Acum este ușor de amăgit sau se lasă înșelat ușor Deși știe eă ar putea să aibă foi de observație duble, le-a făcut și el, deși de comun acord r Lejeune J„ Discuții pe marginea comunicfirU lui Fujlkl: Considerations bio-k, sur PPPHeation de nos connaissance en ginMque hwnaine BuU Acad Natl Med , , , , Murr,ay ?• M’’ PsVcMatric illness in doctors, Lancet, , l, S'oudemire A , Rhoads J M,, When the doctors need a doctor; special consi-aerations for the physician patient, Ann Int Mâd , , , toți colegii lor vorbesc dcspie aceeași tulburare, mult mai puțin și medicii mor Acum ani F Crielc, celebrul Crick, sena : „moaalealega ar putea să se situeze după de ani, dată la care median ar pute ■ ft scut “ gația lor de a încerca să prelungească viata, intr-o maniera costisitoar ș '"IejurMitlta cel de al șaselea Congres mondial de drept medical, au acceptat această concluzie eu condiția de a se acorda șanse egale tuturor Este oare posibil ? ULTIMUL PRIVILEGIU Medicina operează cu nenumărate concepte niciodată explicate Ce este viața, de pildă ? Sau, și întrebarea este și mai dificilă, cînd începe viața ? Este oare embrionul o ființă cu drepturi depline ce trebuie ocrotit, ca orice copil, sau este doar o viitoare ființă fragilă susceptibilă să devină oricînd victima nenumăraților factori devastatori din mediul înconjurător ? Bizar nu există un consens al opiniilor Pentru o parte a biologiei viața începe în momenul fecundației ; pentru altă parte a biologiei, viața începe mai tîrziu, după structuralizarea produsului de concepție atunci cînd el poate percepe vag stimulii mezologici S-a mers mai departe și s-a susținut că și celulele germinale au viață Părerile sînt condiționate de factori deseori imponderabili — de concepțiile morale sau religioase ale fiecăruia Se asociază presiunile sociale și economice Formulările biologiei trec dincolo de știință Dacă embrionul nu este o ființă el poate fi eliminat fără nici un fel de consecințe juridice Dacă însă este considerat o ființă atunci întreruperea sarcinii echivalează cu o crimă Există însă circumstanțe cînd punctele de vedere nu mai operează Uneori medicina este obligată să aleagă între viața copilului și cea a mamei Și va alege viața mamei Voi prelungi puțin această discuție pentru a ilustra diversitatea păreri-lor Pentru Milllez ( ) contraccpția echivalează cu avortul - și dea eu de vX; T mnt,'a“Ptiei ™ «* "И o importantă Este însă un punct de comunitatea științifică “uuuia acceptat serios SBââS r₽scate «Ум a’SSI ІШее Este absurd să e promoveze cînd riscul suprapopulată și subdezvoltată* anu'tilnțattt de Foamete, fn ademenea г \ ' J The Baby Doe rulea- New Engl , J Med , , , , ,Vf'atch " M , Deciding against resuscitation; encouraging signs and noten-tials dangers, JAMA, , , , p q n emis că în asemenea cmcums^nțe ar putea ti salvate numeroase vieți S-a spus ca financiare ar ti nedrept ea medicina să-și cheltuiască pumnale « testa-e (Schneiderman, Atras, ) * „ moară Privești aceste umbre și te întrebi de ce refuza sa moare tinuă să tortureze viața celor din jur Intreoariic п V fi însă un moment în care cineva trebme sa dectda prelungit sau va fi întrerupt Iar "Xa“ZXî ~ * nea medicală De foarte multe ori bolnavul este incompetent Atunc , U locul lui hotărăsc rudele apropiate Obișnuit, ei cer instituirea unei terapii agresive, uneori sugerează medicilor să abandoneze toate eforturile Schneiderman și Arras au reamintit un caz celebru Un bolnav de de ani, profund înapoiat mental, a dezvoltat o leucemie acută Șansele de vindecare erau nule Fără tratament bolnavul ar mm fi supraviețuit cîteva săptămîni Tratat ar fi supraviețuit un an sau doi Fără sa înțeleagă nimic din tot ceea ce înseamnă viață Bolnavul era singui Și medicii au decis instituirea unui tratament agresiv Pentru că medicina nu are alter-native Fiecare bătrîn, incurabil, deseori dement, trebuie susținut pmâ în ultima clipă Puțini medici au avut curajul să sugereze alte soluții Unul dintre ei este Caplan ( ) El scria : „toți cei ce au o senilitate avansată cri au boli în stadiul final ar trebui închiși într-o aripă separată a căminului de bătrîni; ei vor avea o îngrijire redusă Să li se trateze durerile, firește ; să fie liniștiți cei zgomotoși sau agitați; să li se permită celor ce refuză să mănînce să moară liniștiți, să nu fie hrăniți parental; să înceteze toate măsurile de susținere a vieții ; dozele de insulina să fie administrate discontinuu ; nici unul dintre acești bolnavi să nu fie transferat sub nici un motiv în serviciile de reanimare'*' Pentru Caplan, dar nu numai pentru el, moartea este un act altruist • Mai multe state din S U A au legiferat dreptul indivizilor* de a muri natural, de a refuza orice terapie agresivă Dar actul este atît de încărcat de restricții îneît foarte puțini bolnavi vor putea beneficia de acest drept Teoretic, orice individ are libertatea de a decide felul în ca re vrea să moara Medicina nu este însă obligată să se supună dorințelor bolnavului, decît în ipoteza în care nu mai există nici o speranță a susPenda reanimarea este plină de pericole Niciodată nu se știe dacă din rațiuni greu de decodificat nu SXSTtfSr Cu”Z Ui Un “ emenea even,mcnt este- Р^ЬаЫІ xeepponal de >ar Cu luate acestea încetarea reanimării are inc frecvent Ч* «a * ' V Ж v J ta' * t* a ■* ~ , Schneiderman L J Arma т n ,, luture^are ințhc event of ^tienAo^tenee ‘°сои’«е Phvsictefts of nomics for surgeons, , Dec, ₽ oio,î° so «wnu hopeless lives, Medical eco- se adoptă o hotărîre îm- în nenumărate spitale ale lumii Discret, ca orice fapt, care reliefează posibilitățile medicinei - limitele medicale, morale, economice Nimeni nu susține că reanimarea unui copil accidentat este sau poate fi un sacnhciu social, dar mulți se întreabă dacă bătrînii în etapele finale, nu rareon incompetenți, mai pot beneficia de resursele oricum limitate ale oricărei со- Nu reanimați" poate fi o dovadă de înțelepciune a unei societăți răvășită de dileme Dacă se folosesc aceleași criterii pentru toți Umanismul nostru ne cere să facem tot ce putem pentru a salva o viața In i e-rent a cui este — a unui copil handicapat sau a unui copil normal In momentele de cumpănă trebuie să fim egali — în asemenea momente mi se pare absurdă afirmația că și handicapați! ar trebui să aibă dreptul de a decide dacă acceptă sau nu asistența medicală Nimeni nu mai vorbește despre moarte Este un subiect interzis Toți știm că vom muri, dar puțini credem că noi înșine vom dispare încrederea noastră în posibilitățile medicinei este atît de mare în cît avem certitudinea că vom învinge orice boală încrederea persistă chiar în clipele în care speranțele au dispărut, că în orice moment poate veni ineluctabilul final S-a modificat însă atitudinea medicinei în fața morții Pînă de curînd medicina capitula ori de cîte ori înțelegea că lupta ei este inutilă Dar posibilitățile ei au crescut enorm Un univers tehnologic înconjoară bolnavul Și viața este prelungită zile săptămîni Merită oare ? Cumplită întrebare Nu este vorba numai despre cel ce urmează să plece, ci și despre familia lui Firește, bolnavul vrea să trăiască Instinctul lui funcționează Medicina îi poate asigura supraviețuirea O simplă continuitate vegetativă Costul vieții lui este prohibitiv accesibil unei minorități privilegiate S-a spus de nenumărate ori că în fața morții ar trebui să fim egali O dorință pioasă, Atît Chiar dacă medicina ar încerca să ofere tuturor șanse egale nu ar reuși Nici o țară nu este atît de bogată Cine selecționează pe cei ce vor muri ? Medicina antică și apoi, în prelungirea ei, medicina secolelor următoare a acceptat moai tea ca un fenomen firesc A încercat de fiecare data s-o învingă Bolnavul pleca liniștit sau resemnat Acum totul s-a schimbat, Se moaie mereu mai des în spital Moartea este monitorizată Se moare mai departe Nimeni nu mai discută calitatea vieții ,, o sintagmă încărcată de prea multe semnificații Un nou ritual al morții se substituie tradițiilor Nimeni sau aproape nimeni nu mai vrea să asiste la moartea părinților fraților Murim singuri într-o lume indiferentă Murim aproape clandestin înmormîntările sînt discrete, , ca și cum moartea ar fi incompatibilă cu tinerețea societății noastre Se plînge puțin și discret S-a vorbit mult și se vorbește și mai mult despre sinucidere Se vorbește mult deoarece a devenit relativ frecventa, oți C® este să elucideze substratul acestei decizii eroice au conc ’ econo- un eveniment cu totul singular, cu propriile lui explicaț ii soc mice medicale Din multitudinea de fapte adunate de-a lungul anilor s au deX cîteva concluzii : sînt vulnerabili bătrînii; frecvența =den-lor crește în perioada de criză economică ; este mfluențata de facto ponderabili (de exemplu, au loc mai multe sinucideri vara decn іагп , se sinucid mai mulți bărbați ) (Vezi Baudelet, Establet, ) Au fost raportate și famili de sinucigași Dar nu sinuciderea este ereditară, ci factorii primari psihici care împing individul spre autodistrugere se pot transmite de-a lungul generațiilor Bătrînii se sinucid rar Mai des oricum decît tinerii Proporția sinuciderilor crește paralel cu vîrsta Bătrînii trecuți de de ani se sinucid de ori mai des decît tinerii S-ar putea ca frecvența reală să fie semnificativ mai mare, deoarece dispariția bătrînilor este deseori atribuită factorilor naturali (Simeone, ) Explicațiile sînt multiple — depresiuni endogene ( %), incapacitatea de accepta îmbătrînirea ( %) ne-vroze, psihoze Psihiatrii au încercat de mult să identifice grupele cu risc suicidar mare Au reușit Au demonstrat că primele locuri sînt ocupate în ordine de bătrîni, îndeosebi de bolnavii cronici și singuri, de depresivi și de intoxicați Bătrînii se sinucid cînd legăturile cu lumea exterioară s-au rupt, cînd familiile îi internează în cămine, cînd au certitudinea că sînt inutili Nu rareori se sinucid tăcut Oarecum, neașteptat, mereu mai des se sinucid tinerii în S U A , sinuciderile ocupă locul secund după accidentele rutiere Organizația mondială a sănătății a avertizat întreaga comunitate asupra creșterii frecvenței sinuciderilor Se pâre că ecoul a fost însă abia perceptibil Societatea refuză sinuciderea și de aceea explicațiile o lasă indiferentă : ’ • TĂCEREA DE GHEAȚĂ Începe să devină rutină congelarea bolnavilor comatoși în aștepta-ХгѵПаГе ? РГОёГ е СаРаЫ е Să aSigUre nu numai luarea func- S? "? lnUti ' atuncl » benefic Tp nt u ” ni ““ nu crede că, indiferent c!nd, vor f, > Faris-M »‘- au cours du viellîsement, Măd et Hyg , юаз, / Î ques T^flexions sur le suicide noi mutații, noi recombinări genetice Nu avem eutanasia în numai ani, între și , în Germania nazistă au fost asasini de indivizi handicapați (psihopați, mapoiați mental, epileptici ) în numele unei aberații - a eugeniei Cu consecințe medicale neg ija n e Chiar dacă ar fi eliminați toți schizofrenicii, toți inapoiații mental, to, i erileuticii frecvența acestor tulburări nu ar diminua prea mult Din rațiuni simple Originea lor este complexă deseori sînt expresia unor eve kiraente impredictibile — noi mutații, noi recombinări genetice Nu avem ce ales handicapați! vor fi întotdeauna o parte a speciei noastre Uci- derea copiilor anormali a fost poate justificată în epoca de piatră, atunci existența lor putea periclita continuitatea populației Foarte probabil, eutanasia nu s-a stins niciodată Este mal rară și mai discretă, Bolnavii incurabili nu mai beneficiază de suportul tehnologiei Li se acordă un minimum de asistență Ca să poată trece mai ușor Stixul Dispariția durerilor finale este una dintre marile achiziții ale medicinei Nu o mai acceptăm Ne umilește Și totuși medicina se întreabă, mereu mai des, dacă nu cumva este datoria ei să scurteze viețile inutile, viețile care nu mai merită trăite De ce să am în am moartea unui om care oricum va dispare ? Fiecare dintre lui costă enorm și cineva trebuie să suporte cheltuielile De altminteri guvernatorul statului Ohio declara, acum cîțiva ani, că bătrînii bolnavi trebuie să înțeleagă că nu au alternativă Dacă prețul asistenței medicale nu se va modifica, atunci, în anul Statele Unite vor trebui să găsească de miliarde de dolari pentru a asigura supraviețuirea acestui important segment al populației Dispariția lor este un imperativ economic și social Este un punct de vedere antiuman Noi toți avem nevoie de bă-trîni Chiar atunci cînd rolul lor economic s-a terminat Atunci, mai ales atunci avem nevoie de înțelepciunea lor Să nu uităm că toți vom fi bă-trînL că mai curînd sau mai tîrziu vom fi beneficiarii sau victimele propriei noastre politici Ca un protest adresat medicinei, unei medicine îndrăgostită de performanță, mereu mai mulți oameni își revendică dreptul de a muri așa cum s-a murit întotdeauna, natural și demn El refuză orice terapie intensivă menită să prelungească o existență fără sens Poate cîndva această atitudine se va extinde Pînă atunci rămîne o palidă excepție într-o lume care vrea sa trăiască Alături de eutanasia activă există încă o formă de eutanasie — eutanasia pasivă Bolnavul nu este ucis, ci, simplu, părăsit Poate fi considerată non-intervenția o formă de asasinat ? Răspunsul este dificil El este condiționat de concepțiile noastre etice și filozofice Dar orice bolnav păstrează o șansă oarecare de a supraviețui Avem noi dreptul să suspendăm terapia agresivă deoarece numai % dintre bolnavii din fața noastră vor trăi ? Ce înseamnă % — sau l%o ? Cine decide ? Jertfim un bolnav Г considerat pierdut, u ițind că medicina sau viața are propriile ei miracole Nimeni nu știe dacă nu cumva tocmai bolnavul dm țața noastră va fi un miracol Cu un minimum de tratament Dar ce viața va duce ? Merită trăită orice viață ? Și aceea a unui paralitic dependent și aceea a unui dement senil ? Da Nu există nici un alt răspuns Nu este datoria medicinei să emită judecăți de valoare A ignora acest principiu înseamnă a deschide porțile oricărui abuz Eutanasia are partizanii ei Puțini Trebuie să spunem bolnavilor că vor muri ? Peste săptămîni sau peste luni; Părerile lumii medicale sînt împărțite Mulți medici susțin că datoria noastră este să mințim, cît mai mult timp posibil Pînă in momentul morții dacă se poate Bolnavii se sting cu speranța că vor continua să trăiască? Nu este ușor Dar mulți medici preferă să spună adevărul Bruiat Mă îndoiesc că este o dovadă de umanism s-au Dumitrașcu ( ) ne reamintea ritualurile unor popoare din lumea de ieri, triburile germanice își îngropau bătrînii de vii în India, pe alocuri, erau sufocați cu nămol și lăsați apoi Gangelui să-i poarte pe apei-lui’spre țărmuri anonime Sau erau părăsiți pe marginea unui rîu pe care nu- ' mai puteau traversa sau abandonați în colibe de gheață Noi în secolul trecut au fost înființate primele spitale pentru muribunzi; Moartea se umaniza Pentru prima dată erau asistați de cineva pe drumul care urma să se termine curînd De atunci, asemenea spița multiplicat pretutindeni și s-au transformat Bolnavii mor într-un decor familial și-au adus amintirile într-o continuă rememorare a anilor din care revăd prin ceață fragmente din copilărie, din adolescență Surprinzător; în acest mediu, mulți bolnavi continuă să supraviețuiască mult dincolo de așteptările medicilor Dar cît timp poate prelungi ceea ce a mai rămas din viață ? Cu ce preț ? Cui folosește ? bolnavului comunității ? Societatea se va opri descumpănită în fața întrebărilor Bătrînul pleacă El are nevoie mai mult ca oricînd si mai mult decît oricine de suport moral Știe că este singur chiar atunci cînd este înconjurat de cîțiva prieteni — de puțini care au mai rămas Știe că va pxeca spre necunoscut ducînd cu el toate spaimele sfîrșitului Și ultimele lui speranțe — cine poate împiedica un bătrîn să creadă că moartea nu este nimic altceva decît un moment dințr-o nesfîrșită călătorie spre alte UnM'~ spre lumile imaginației lui; pentru că fiecare dintre noi a trăit ^um^V^TT* dm CWnreconstituim fragmente deseori diforme așa cum le-a păstrat memoria, Revede diminețile calde de odinioară inocente în care avea certitudinea nemuririi , ' Dumll"’ra d„ мЛсй» fi dei Wre „ Cluj-Napoca, Dacia, - Лт citit cîndva un eseu Nu mai știu unde Nu mai știu nici cui apar-thu\ Nu am siguranța că n-nm uitat multe dintre rînduri Un pat de spital un bătrîn care va muri Deasupra lui sînt aplecați Ei încearcă să deslușească sensul ultimelor lui cuvinte Nu înțeleg nimic Vine medicul Privește fata bătrînului și el înțelege Cel ce va muri întreabă : de ce eu, tocmai cu, trebuie să mor acum, tocmai acum, aici, tocmai aici ? Medicul pleacă Auzise de nenumărate ori aceeași întrebare Dar acum era mai îngîndurat ca orieînd Dacă aș fi credincios aș spune că Dumnezeu în nemărginita lui îndurare a hotărît; ca acest om să moară cruțîndu- de chinuri, acum, tocmai acum aici, tocmai aici Dar nu sînt credincios Daca aș fi un genetician aș crede că acesta este drumul lui biologic El s-a terminat acum, tocmai acum, aici, tocmai aici Dar nu sînt genetician — Dacă aș fi un justiționar aș spune că acest om trebuie să moară acum, tocmai acum, aici, tocmai aici, deoarece a venit momentul să-și plătească crimele Dar nu sînt — Dacă aș fi un fatalist aș spune că așa trebuia să se întîmple El trebuie să moară, acum, tocmai acum, aici, tocmai aici Dar nu sînt fatalist — Sînt un bătrîn medic ai cărui ochi au devenit tulburi, al cărui păr a albit, ale cărui mîini tremură Și mă întreb și eu, așa cum s-au întrebat mulți alții înaintea mea, și așa cum se vor întreba mulți alții după mine; de ce eu, tocmai eu, trebuie să mor acum, tocmai acum, aici, tocmai aici Și nu voi avea nici un răspuns îi voi întreba pe toți și nimeni nu-mi va răspunde întrebările se aud obsedant pretutindeni în toate limbile De ce eu daca interogațiile nu sînt înghețate de spaima finalului în aceste clipe în care nu mai există alternativă bolnavul și medicul lui știu că jocul s-a terminat Medicul este obligat să aleagă între continuarea îndîrjită a terapiei intensive și abandonarea bolnavului A părăsi bolnavul, a- lăsa cu el însuși în cea mai cumplită dintre solitudini este o trădare a rațiunii noastre de a fi îi putem cere medicului cu marile lui spaime să fie mai mult decît un simplu muritor ? „Moartea altuia trimite întotdeauna puțin spre propria ta moarte și relațiile medic bolnav depind în acest moment de capacitatea medicului de a suporta angoasa morții trimisă de bolnav" (Sebag-Lanog, Rondinet, ) l Medicul a asistat nenumărați muribunzi Ar fi absurd să ne imaginăm că s-a obișnuit cu moartea Cu fiecare bolnav care dispare moare ceva din el, îl scade încrederea în atotputernicia medicinei Știe că mai curînd sau mai tîrziu el însuși va trece Stixul Știe că trebuie să fie alături de bolnav Dar cum ? „Fiecare muribund este unic, fiecare moarte este diferită „spuneau Sebag-Lanoe și Rondinet ( ) i Sebag-LanoS H Rondinet D„ I^accompagnement du vieillard mourant: auels objectifs se fixer ?, el Hyg , , , ж — Drumurile speranței Dispar conduși de puținii lor prieteni de un loc liber așteptat de mult și de Este suficient să citești cărțile lui Kdbler-Ross ( ) nenumărate ori sfîrșitul bătrînilor pentru a mțe cge v „ieren ) proces ivepetabil caro poarta sigiliul unicității (vezi și pentru Se mX mereu mai des în spital Puțini plcaca insa d n bătrîni singura soluție pentru toți uitații lumii uc nimeni grafii îngălbenite, dintr-un peisaj pe care nu și- mai ț numărul și puține lucruri pentru marca călătorie Așteaptă în fiecare zi, numărul lor se împuținează , Mulți nu mai au pe nimeni Mulți nu așteapta pe nimeni Timp întinde lung, monoton, șters Solitudinea îi apropie Vorbesc despre ei numai despre ei în afara lor pămîntul doarme, indiferent Se simte pretutindeni tristețea demenței senile Nicăieri demenții nu sînt mai singuri ca aici Tulburările cronice și cardiopatiile ischemice și emfizemul și osteo-poroza și accidentele vasculare destin, lucizi sau mai puțin lucizi mulți Nicăieri nevoia de prieteni nu este atît de puternică ca aici Ii cauți Nu există nici un obstacol pe drumul spre ei Nu are nici o importanță dacă sînt bărbați sau femei Există Aceasta este totul Din cînd în cînd reapar resturile de tandrețe El este din nou un bărbat ea este din nou o femeie „Retrăiesc" clipe pe care nu le-au cunoscut niciodată Nu mai știu unde am citit amintirile unui gerontolog El a urmărit discret dragostea dintre doi bătrîni S-au întîlnit în azil Era o iubire tristă de iarnă Erau mereu împreună într-o zi a fost obligat să se reîntoarcă acasă Dar a venit mereu să-și vadă prietena Pînă la moartea ei Apoi se reîntorcea să aducă cîteva flori pe mormîntul ei într-o zi nu a mai venit nici el Mi-am reamintit versurile lui J Prevert : • • Ы ' • k % ț *■ Э Л ' V IV £ * * W La mort est dans la vie, la vie aidant la mort, la vie est dans la mort, la mort aidant la vie , I Ne este comună singurătatea, spunea, cîndva, Nichita Stănescu £ l MEDICINA SFÎRȘITULUI DE VEAC Ilya Prigogine a spus că lumea este mult prea bogată pentru a putea fi descrisă cu un singur limbaj Ceea ce este și mai important, adăuga el, este că limbajele folosite sînt ireductibile x Iată de ce avem nevoie de noi concepte pentru a înțelege universul fiecare cu o sferă de aplicabilitate bine circumscrisă în același timp trebuie să renunțăm la speranța că vom descifra sensurile totului dacă vom elucida structura și funcțiile fiecăreia dintre componentele lui Uităm deseori că întregul nu este egal cu suma părților Cu toate acestea sîntem obligați să operăm cu fragmente Convinși că mai devreme sau mai tîrziu vom avea o sinteză exhaustivă Atunci vom înțelege din unghiuri inedite viața Pînă atunci nu ar fi oare mai bine să analizăm viața pornind de la ideea că procesele biologice și fizica cuantică formează o dualitate, așa cum formează o dualitate unda — particula luminoasă ? (întrebarea aparține lui B Josephson și a fost reamintită de P Tatham, ) Răspunsul este dificil De ce oare trebuie să multiplicăm întrebările care nu au nici un răspuns posibil Am plecat de aici pentru a mă apropia de medicină Dar care medicină ? întrebarea pare inutilă Sîntem tentați să credem că există o singură medicină și că ea este indivizibilă Ne-am înșela Există două medi-cini — medicina ortodoxă și medicina alternativă sau medicina blîndă sau medicina paralelă Ultima este heterogenă Ea include acupunctura, homeopatia, herbologia și multe alte „științe" esoterice, mai mult sau mai puțin bine cunoscute Fiecare are partizanii și detractorii ei Fiecare poate „demonstra" că pornește de la principii solide și că are uluitoare realizări Această medicină a fost întreținută de eșecurile medicinei tradiționale Și ele firești Rezultatele medicinei paralele sînt însă discutabile, dacă cumva există Medicina paralelă nu a fost niciodată științifică Ea nu a pornit de la premise verificabile ; nu a avut niciodată serii de control ; folosește un pseudo-limbaj științific ; nu are o literatură științifică comparabilă cu cea a medicinei clasice ; în absența unei metodologii adecvate, medicina paralelă devine legendă Nimic mai firesc decît faptul că Academia de științe din Paris consideră această medicină drept o șarlatanie Poate că ar trebui exclusă acupunctura Ea are în spatele ei cîteva milenii de observații și cert, numeroase succese Medicii chinezi nu au susținut că prin mc °^Пе ^ri ■lantsch E , The seif organizlng universe, Oxford, Perga- Tatham P H , Is Occam's răzor disposable ?, J Royal Soc Med , * acupunptura sc ceea ce nu este puțin Medicii europeni medicilor chinezi, mare ale patologiei umane Are un limbaj propriu - a lipsei progra- , ponte vindeca orice Ea ameliorează tulburările funcționale, ' P • care au asistat la demonstrațiile medicilor chinezi, s-au întors sceptici Dar așa cum s-a remarcat deseori, ea ar trebui păstrată, chiar dacă are valoarea unui placebo Genetica nu are nevoie de altă medicină Ea pleacă de a fapte э și*se întoarce la ele Și totuși ne întrebăm : folosesc oare mediciun smg limbai, sau, altfel spus, este oare bolnavul privit constant din acelaș unghi’ Pietroni ( ) identifica șase modele, fiecare dintre ele cu propriile lui consecințe practice El diferenția un limbaj medical (material) mo-lecular — limbajul științei clasice Se caută leziunea primara și pornin de la ea disecă complexitatea manifestărilor clinice Utilizează, ori de cite • ori este posibil, metodele și concepțiile geneticii Al doilea limbaj este cel psihologic (psihosomatic), psihoanalitic Pentru medicina psihosomatică boala este expresia unei tulburări de adîncime Rădăcinile acestui model se pierd în gîndirea greacă A pătruns adine în medicină prin Freud și a fost dezvoltat în numeroase colțuri ale lumii Numeroase școli de psihanaliză au încercat să identifice resorturile pri-ego, superego, complex Oedip O teorie bazată pe fapte puține și nesfîrșite speculații Fiecare mare pas al medicinei ortodoxe a dărîmat ceva din edificiul psihanalizei Al treilea limbaj este preventiv (pr emoțional), anticipator Boala este, conform modelului, consecința deficiențelor ambientale melor de prevenire în sensul cel mai larg al termenului Este evident că industrializarea masivă'a antrenat poluarea masivă a mediului, că există o suprasolicitare a tuturor populațiilor din regiunile dezvoltate Implicit, bronșitele cronice și emfizemul, multiple dermatoze, fac ravagii Ar fi însă absurd să se atribuie întreaga patologie mediului El este una dintre nenumăratele explicații posibile Al patrulea model — cultural (social) politic Este evident că patologia poartă amprenta culturii Deseori s-a remarcat că psihozele, de pildă, au o anumită semnificație într-o arie culturală și cu totul altă semnificație în altă regiune culturală însuși conceptul de tulburare psihică are o coloratură locală Tot cultura este cea care explică marea indecență a unor tulburări - și a diabetului zaharat și a ulcerului gastric și a cancerului de iF°arte probabilx’în viitorul apropiat profilul patologiei se va schimba si X tSicien?Un Г e ahme!;tatieL Dar tulburările Civilizației implică și un coeficient genetic uneori decisiv, alteori abia perceptibil ctaX Ы,”" CSU; “» patologiei sînt â credința dedesubturile primare ale tulburărilor Mirce i пина я consacrat numeroase rînduri acestei teme ’ sistem bioeXg^tlc^A^entu^este ~~ c»n ideră omul ca un Л ttntU] t tU ₽us геВДе omului cu mediul lui fi- zi m planetei Uneori au fost zeificați Dar nu sint nici demoni, nu l / ««meni, Mit Obligați raționate a d " ‘ " “"T* M „ ascmeu ’ MM, z, V, o «w«„« «tarte Sa„,t ац птопае £ principiile saere ale cu mcdicinii liber« O ridică econo-Ea “%'n ru nwlti dintre ' Nici Jenner, nici Pasteur nu au fost visători în urma lor au venit valurile de entuziaști * * ’ * , , f F Toate ideile cu consecințe imense au fost simple, scria L Tolstoi Un •convingător exemplu este vaccinarea antivariolică în secolele XVI XVIII variola făcea ravagii Din fiecare trei copii unul murea de variolă, în anii de spaimă, milioane de persoane contractau infecția și un milion și jumătate dintre ei dispăreau Conchistadorii au adus variola în America Numai în , două, milioane de aborigeni au fost victimele acestui cumplit flagel în , a fost cucerit Mexicul — prețul — trei milioane de victime Nimic mai firesc decît sfatul reluat ori de cîte ori apărea variola — „cito, longe tarde“ — repede, departe, pentru mult timp Un moment •din lupta disperată a secolelor împotriva infecției La Constantinopol, soția ambasadorului englez a inoculat variola fiului ei ; după patru ani și-a „vaccinat" și fiica în , se simte spiritul științific — în închisoarea Newgate sînt inoculați șase criminali Jenner inoculează vaccinul unui copil al cărui nume a intrat în istoria medicinei — James Phips Vaccinarea anunța o altă eră în istoria profilaxiei Acum cîțiva ani, Organzația Mondială a Sănătății, anunța, cu o imensă mîndrie, eradicarea variolei Turbarea a înspăimîntat toată lumea veche Romanii recomandau ca ultimă soluție arderea rănii cu fierul roșu în , Pasteur avea în față un copil mușcat de un cîine turbat Avea un risc imens de a dezvolta tulburarea, Pasteur l-a vaccinat Copilul a supraviețuit Ecoul a fost imens, în mai puțin de doi ani, cîteva mii de vieți erau salvate „Miracolele științei moderne depășesc cu mult miracolele mitologiei antice" spunea Ralph Emerson Iar imunologia este unul dintre cîmpurile miracolelor, ± ~ • Este încă un deziderat, deși au avut loc pînă acum cîteva zeci de tentative Aproape toate au eșuat Speranțele au rămas mai ales după ce s-a demonstrat că cele mai multe șanse le are transplantul combinat plă-mîni-inimă Se poate transplanta și un singur plămîn, suficient pentru a asigura supraviețuirea bolnavilor cu scleroză pulmonară • TRANSPLANTUL DE FICAT O ultimă speranță pentru bolnavii cu ciroze nealcoolice După trei ani, ф e • Mt- - • /’ • f ' W • w \ \ •• ‘ • • • supraviețuiesc % dintre bolnavi în ciroza alcoolică și în neoplasmul ficatului, rezultatele au fost dezamăgitoare TRANSPLANTUL DE CORNEEE Unul dintre marile succese ale medicinei Anual, sînt transplantate zeci de mii de cornee Firește, există încă insuccese explicate de factori multipli, de la calitatea corneei donorului la dezvoltarea reacțiilor imune Dar băncile de organe nu au suficiente organe « !„«■ "°m î S,Li K„‘ă”” •«?*>**• /™»mm -IWeSttîShJSS* «HO -рее л ед DIABETUL ZAHARAT Transplantul de pancreas are indicația lui majoră — diabetul zaharat insulino-dependent Transplantul previne dezvoltarea complicațiilor — de frecvente și atît de severe Se transplantează simultan pancreasul și un rinichi, în forma terminală sau preterminală a bolii Rezultatele sînt sjusxăeătoave destul de mulți bolnavi ( %) supraviețuiesc cinci ani în mod obișnuit, bolnavii cu diabet insulino-dependent sînt tratați cu insulina Dar cel puțin pînă acum nu a fost descoperită nici o cale de a administra fiziologic insulina Tradițional, se administrează subcutanat Nu este însă soluția optimă De aceea au fost imaginate pompele de insulina implantate, care infuzează insulina Au fost folosite toate drumurile posibile — intravenos, intraperitoneal, oral, subcutan, nazal dar fiecare are avantaje și dezavantaje Multe dintre speranțele medicinei sînt legate de descoperirea imu-nosupresoarelor — a ciclosporinei S-a pornit de la presupunerea câ diabetul insulino-dependent este o tulburare imună Administrarea ciclosporinei ar preveni apariția mecanismelor care generează distrugerea insulelor lui Langerhans, a celulelor care produc insulină Primele rnfor-I mâții întrețin speranța că aceste imunomodelatoare ar putea constitui un |y tratament remarcabil Timpul ar putea tempera entuziasmul inițial Ar pu- T rea însă la fel de bine să deschidă drumul spre singurul tratament posibil MĂDUVA OSOASĂ In a fost realizat primul transplant de măduvă osoasă pentru o boală ereditară Două decenii mai tîrziu erau corectate alte tulburări imunologice grave — deficiența imunologică combinată și anemia aplas-tică Apoi spațiul s-a lărgit — talasemiile agranulocitoza anemia Pan-eoni boala Hurler EXPANSIUNEA TISULARĂ După o intervenție chirurgicală mutilantă se introduce subcutanat un sac de silicon care se umflă treptat prin injecții percutanate Pielea se obține prin culturi de celule ; se formează un strat subțire de piele care este apoi grefat, Cei cu arsuri mari au, astfel, o nouă șansă Biotehnologîa transformă urologia, Se vorbește din ce în ce mai mult despre o urologie bionică Proteze inimaginabile acum un deceniu re-dimensionează un mare capitol al patologiei umane —• proteze ureterale vezicale, uratele, tabulare proteze sîincterine să pulverizeze calculii prin unde de șoc eztracorporale sau prm u sunete Transplantele sînt o emoționantă dovadă a imenselor progrese p le-a înregistrat medicina acestui sfîrșit de secol Intrate in criza ele renăscut datorită ciclosporinei Transplantele sînt mai sigure, c n urgica vorbind A înlocui inima sau ficatul înseamnă a face chirurgie e rutina toate proporțiile păstrate v - Transplantele nu vor intra însă în medicina cotidiană Cel pu^in in viitorul apropiat Din rațiuni evidente nu se vor găsi probabil niciodată suficiente organe de schimb j nu vor exista destul de multe ecn pe ^e chirurgi capabile să schimbe o inimă ; comunitatea nu va avea atît de multe resurse financiare încît să cheltuiască zeci de mii de dolari pentru a menține în viață un bătrîn cardiac, cu valoare socială limitată Vrem să credem însă că indiferent de amploarea viitoarelor ei dificultăți nu va accepta niciodată comercializarea organelor Cel puțin în fața morții ar trebui să fim egali, deși nu sîntem Un copil cu sindrom Down are nevoie de o inimă îi va fi transplantată știind că acest copil va fi un marginal social ? Cine ne poate spune dacă este sau nu moral ? Nu cumva aceeași inimă ar fi salvat un copil genetic normal ? Și totuși medicina trebuie să stabilească criterii de selecție Sugestiile nu lipsesc Și par firești : — vor fi aleși numai cei ce pot beneficia de noul lor organ — pot supraviețui suficient de mult timp pentru a justifica costul ; selecția trebuie să excludă orice criteriu bazat pe valoare socială (aceasta este propunerea unei societății medicale din S U A ) ; — bolnavii să poată evalua avantajele posibile și riscul inerent unei intervenții chirurgicale de asemenea amploare Existența unei psihoze elimină necesar candidatul ; smt preferați bolnavii cu suport familial puternic — familia poate permite bolnavului să depășească momentele de criză bolnav‘«Й SSț ГССеР!“‘е ”еСГІИС- Pe “ trcbuie resPins »« întrebare • cine fac,- r |МІ° PUt‘n imPortama ? O ultimă înainte ? O comisie medicală dublată de o ^htpă do b ’ el ““a" neutră care nu cunoaște bolnavul, care nu a urmărit t ■ ' ecnipâ cîștigătorul " C°n піп е minore Deoarece honiozigoții mutanți dispar înainte de începutul perioadei reproductive frecvența mutației ar trebui să fie foarte adusa' Cu toate acestea în multe populații sud-sahariene frecvența mu- ațici depășește — % Pentru a se explica acest fenomen, aparent paradoxal, s-a presupus că heterozigoții sînt avantajați selectiv Ei ar re-lista mai bine decît honiozigoții normali, care au deci numai hemoglobina A infecției malarice, endemică în multe regiuni ale Africii Dacă ipoteza este corectă, atunci în populațiile care au părăsit zonele malarice frecvența mutației ar trebui să scadă Este ceea ce s-a întîmplat în populația de culoare din S U A în perspectivă, se poate admite că de^copei irea unui vaccin antimalaric va reduce treptat concentrația hemoglobinei S > peste secole va fi egală cu rata mutațiilor spontane Paralel, va avea loc o reducere a frecvenței tulburărilor condiționate de mutații recesive în formă homozigotă Procesul este deja evident în populațiile mici și endogame Consecutiv industrializării, deschiderii drumurilor și migrațiilor, uniunile în cadrul grupului au devenit mai ram Au devenit mai rare și căsătoriile consangvine în Europa contemporana, ele reprezintă mai puțin de % din totalul căsătoriilor Și, fără îndoiala, vor fi excepțional de rare în viitorul apropiat Consecințele globale vor fi însă neglijabile Nici profilul specific, nici frecvența diverselor tulburări ereditare nu se va modifica semnificativ (Berg Bodmer, Cavalli-Sforza ( ) x O formă extremă de consangvinizare este incestul (uniunea frate-soră, mamă-iiu tată-fiică ) Cu neglijabile excepții, Egiptul faraonic, istoria umană a respins aceste uniuni Ele sînt prohibite de toate religiile lumii Și au fost interzise chiar atunci cînd urmările disgenetice ale uniunii erau necunoscute Ar fi hazardat să presupunem că populațiile primitive intuiau riscurile genetice Explicația trebuie căutată în altă parte Sîntem tentați sa credem că evoluția a „inventat" mecanisme de respingere a uniunilor dintre rude foarte apropiate Bizar incestul nu are loc nici la droscfilele crescute în captivitate Nu se știe dacă procesul a apărut u singură dată și selecția l-a păstrat sau dacă nu cumva a apărut independent în mai multe linii evolutive Populațiile de dimensiuni restrînse pot dispare orieînd Deseori sînt VKUmeJe infecțiilor Dacă depășesc o limită de siguranță, riscurile scad, miile de ciumă și de holeră au decimat în repetate rînduri Europa Я tatu » viața a continuat Prețul supraviețuirii nu are importanță Bodrner W I₽ ' C^vaniJ?net,CeT’ I₽rcsc”t- Pnst> /« ’ ; ‘ • • ' ■ « , n •, hmuul întregii noastre istorii, mamele au conceput și au aș ep • Mereu mai des mamei э obligația geneticii de a răspunde, atît nuit Este dreptul o t spune, unul dintre drepturile funda-ta XndTprop^ midSeSaS^^ ?e^Urilorn eneetice fi parțial genetice este o emoționantă lealitate amniocenteza Funcționarea sacului amniotic și extragerea unei mici cantități de lichid a dat noi valențe medicinei Prin amniocenteză, genetica trece de la ipoteză la certitudine Se pleacă de la premisa că celulele care plutesc în lichid au structura genetică a embrionului Cercetarea lor echivalează cu investigația genetică a embrionului Investigația are loc în a -a -a săptămînă de gestație Funcția este efectuată după localizarea placentei (localizare ecografică) Riscurile sînt minime ; astfel, procentul avorturilor spontane se dublează — de la % (procent obișnuit pentru sarcinile de — luni) la %, riscul este acceptabil, lezarea fătului este dar și tații în vîrstă, au risc semnificativ crescut de a avea un accident rar Cu toate acestea rămîne o soluție dificilă impusă de circumstanțe bine definite în cele mai multe centre de diagnostic prenatal se studiază doar structura cromozomială a fătului Știind că mamele in vîrstă — un copil cu o trizomie — îndeosebi cu trizomie Riscul se amplifică paralel cu vîrsta Riscul crește considerabil dacă unul dintre părinți este purtătorul unei translocații sau al unui mozaic constituit din celule normale și celule trizomice Mult mai rar sînt investigate citogenetic mamele care au născut un copil cu altă trizomie autozomală ; riscul este mic — % Amniocenteza tinde să fie înlocuită cu biopsia de trofoblast Prezintă avantaje multiple, diagnosticul poate fi precizat încă din săptămînă a musculară Du- utațiile nu pot fi recunoscute prin tehnologia ADN-ului u* recombinam (vezi Rodeck, Nicolaides, , Wald, ) ‘ Determinarea sexului nu înseamnă decodificarea structura genei Din prudența insă toți feții masculini sînt eliminați, chiar dacă % dintre ei smt normali Medicina nu are alternativă Prin amniocenteză se determină, de asemenea, concentrația alpha feto-proteinei și a acetH-colinesterazei In ipoteza în care fătul are o malformație deschisă de tub neural — anencefalie, spina bifida nivelul ce or doi compuși biochimici crește semnificativ Amniocenteză se impune numai dacă cele două malformații nu se pot diagnostica ecografic După nașterea unui copil cu o eroare înnăscută de metabolism este cert că părinții sînt heterozigoți, dacă mutația se transmite recesiv auto-zomal, sau că mama este purtătoare, dacă tulburarea este consecința unei mutații recesive situate pe cromozomul X Riscul nașterii unui copil handicapat este mare și impune diagnosticul prenatal Pot fi recunoscute numeroase asemenea erori și numărul lor crește continuu (enumerarea lor este mai puțin importantă în acest context) Dar diagnosticul este aproape întotdeauna dificil și de aceea este accesibil unui număr redus de centre specializate ECOGRAFIA Cu mulți ani în urmă, doi tineri m-au întrebat care este riscul de a naște un copil cu o malformație de cord Am fost surprins De ce tocmai această malformație ? Nu aveau nici o explicație Nimic nu anunța o asemenea eventualitate Riscul era acceptabil — l%o- Dacă atunci am fi putut examina ecografic inima fătului, mama ar fi născut liniștită sau, dacă s-ar fi descoperit o malformație, sarcina ar fi fost întreruptă Nu aveam această posibilitate Acum pot fi identificate cel puțin de anomalii diverse Am atenuat spaima instinctivă a tinerei Dai- a născut un copil cu o malformație de cord Am avut un acut sentiment de culpabilitate, deși știam că nu puteam face mai mult între timp ecografia, examenul cu ultrasunete, a devenit o banală metodă de investigație Ecografic sînt urmărite sarcinile cu risc și deseori sînt descoperiți feții anormali Cercetarea serială permite decelarea unor tulburări de creștere intrauterină Numărul malformațiilor detectabile, la începutul vieții, este impresionant — anencefalia și spina bifida, hidrocefalia, și microcefalia, sin-droame caracterizate printr-o scurtare a membrelor, malformații renale, digestive în același timp, ecografic, se precizează numărul feților, poziția placentei, cantitatea de lichid amniotic Uald N, J (ed), Antenatal and neonatal cians and^neiK’undon’ «o*» College of Obstetrî- screening, Oxford, Univ Press, ’ f* тчКгчй Яр riSCUri Ea indică tlixbcul Fără ecografie, amniocenteza ar i p acului de puncție astfel se evită eza^ există nici o dovadă că Ecografia nu periclitează evoluția fătului Nu există examenele periodice induc anomalii moi o ogict ь sporadic, se afirmă că ar favoriza apariția mutațiilor VIZUALIZAREA DIRECTĂ Multe malformații Izolate sindromice Diferențierea este importantă, deoaiecv m cui recurenței este relativ mic, dar în cea de a doua ajunge la - o- O parte dintre necunoscute pot fi eliminate prin vizualizare chrec^ Un fetoscop este introdus în sacul amniotic Dai-, deoarece deseou hc este tulbure, nu pot fi detectate detalii importante pentru aiagnObUt Fetoscopia este utilizată rar, atunci cînd nu există alternativa Tot prin fetoscopie se obține un mic fragment de piele care permite recunoașterea mai multor tulburări ereditare severe — epidermoliza buloasă, de pildă Se poate extrage, de asemenea, o mică cantitate de sînge fetal punct de plecare pentru diagnosticul beta-talasemiilor și al cîtorva forme de imuno-deficiență Iar pionierii medicinei fetale fac biopsii de ficat, pentru identificarea unei deficiențe enzimatice specifice — a orni-tin-carbamil-transferazei, implicată în dezvoltarea unei tulburări metabolice extrem de severe Fetoscopia este o metodă agresivă Chiar în centrele de maximă competență % dintre feți vor fi pierduți PREDICȚIA ȘI LIMITELE EI în mod obișnuit, genetica vrea să rezolve o singură necunoscută — care este riscul unei mame de a naște un copil anormal — cu o malformație oarecare sau cu o anomalie cromozomială — eventual cu o eroare înnăscută de metabolism Este evident că nu poate face mai mult, nu poate studia toate accidentele genetice, nici măcar pe cele mai frecvente Un program național de detectare prenatală a anomaliilor cromozomiale este încă inimaginabil Este adevărat că într-un colț sau altul al lumii sînt cercetate mamele cu risc genetic mare sau relativ mare Este, de asemenea, adevărat că sînt căutate sistematic în regiuni limitate, talasemiile etodele actuale nu sînt infailibile Erorile sînt generate de evenimente imprevizibile sau de incompetență, mult mai frecventă decît se bănuiește, n iferent de explicații, l% dintre datele citogeneticii sînt eronate, Sînt Și mai mari în studiile consacrate detectării prenatale a malformațiilor soluție mai simplă, în Marea sînt semnificativ crescute și de tub neural Este evident cS nu se in lichidulX ndTaX-itor^ti «int — rt ’X ХЯйй ж дажхл rezultate fals negative în prima ipoteză se impune amniocenteză Cea de a doua ilustrează limitele metodei Procentul erorilor nu este foar e mare ; sînt identificați % dintre feții cu spina bifida și / dintre cei cu anencefalie Dacă s-ar utiliza sistematic toate metodele cunoscute incidența rezultatelor eronate ar diminua sub % Dar prețul este un factor limitativ Ar mai trebui reamintit că nivelul fetoproteinei crește ш alte cîteva malformații (vezi Campbell, ) x Nu rareori centrele de genetică sînt obligate să-și mărturisească limitele Iată un exemplu Mama a născut un copil plurimalformat, care a decedat Acum ea vrea să știe care sînt șansele de a avea unul normal Pentru a răspunde acestei întrebări, ar trebui să avem un diagnostic exact Este imposibil sau aproape imposibil Informațiile disponibile sînt neconcludente, avem doar o descriere clinică neinformativă și eventual cîteva date biologice la fel de neconcludente S-a făcut necropsia, dar nici ea nu este orientativă Dacă am fi avut cel puțin o fotografie a copilului Studiem cromozomii părinților sînt normali în literatura genetică, imensa, nu găsim nici o observație similară Luăm legătura cu unul dintre centrele mondiale de referință Ne anunță că micul copil ar fi putut prezenta unul dintre următoarele două sindroame Este nevoie de alte informații pe care nu le mai avem Sîntem descumpăniți Părinții nu cer un sfat echivoc Ei au nevoie de certitudini în lipsa altor posibilități, apreciem riscul El pare mic Dar ce înseamnă mic pentru o mamă ? El este mic pe serii mari Cine ne asigură că părinții din fața noastră nu vor intra printre cei % care vor trăi o nouă experiență chinuitoare ? Este oare dreptul nostru, al geneticienilor, de a cere suspendarea reproducerii sau, invers, de a recomanda o nouă sarcină ? Care este responsabilitatea noas-tiă ? Dar, în același timp, ne întrebăm — putem abandona părinții, lăsîn-du-i să decidă singuri ? (Vezi Maximilian, loan, , Maximilian, a) Nu am nici un răspuns Nu rareori însă, atunci cînd am presupus ca malformațiile sînt consecința unei erori sporadice de dezvoltare, am sugerat părinților să aibă un nou copil Reamintindu-le mereu că fiecare set parental are un risc mic de a avea un copil handicapat Clinlc^^^betetrics’ Mnaecology ; recent advances, București, Edit Medica^/Clt'* ’ Maximllian C , Sfaturile genetice» dilemele noastre morale Diagnosticul prenatal nu lasă nici un fel de dubii - fătul are> o ano-m-die cromozomială — XXY va fi steril și va avea, peste ani, tulbur de dinamică sexuală coeficientul lui de inteligență va fi fr®cve”^ nuit dar nu știm dacă va dezvolta sau nu tulburări de comportament se va naște o fată cu un cromozom X suplimentar poate înapoiată mental, dar nu va prezenta anomalii somatice și are multe șanse de a fi fertilă Mă opresc aici De acum încolo părinții sînt cei care decid Hotărîrea lor este influențată de factori multipli, de existența unui tratament e i-cient, de riscurile secundare — de a dezvolta o leucemie, de pi a, și~ nu în cele din urmă de poziția medicului O cercetare recentă, efectuată în Franța, a reliefat un aspect ciudat, doar o parte a medicilor recomanda terminarea sarcinii din care va rezulta un copil handicapat Poziția loi este dictată de natura tulburării % dintre medici sînt de acord cu în-treruperea sarcinii dacă se va naște un copil cu sindrom Down, dai numai % recomandă aceeași soluție dacă se naște un copil cu hemofilie (Ju-lian și col ) Aceeași cercetare arăta că opoziția medicilor față de diagnosticul prenatal s-ar modifica dacă diagnosticul ar fi stabilit în primele patru luni de sarcină UN OPTIMISM MODERAT să nu hipertrofiem speranțele Diagnosticul prenatal nu va fi accesibil, cel puțin în anii care vin, tuturor mamelor Explicațiile sînt aproape de prisos — trebuie să existe o justificare majoră dar, cu destul de puțin excepții, tulburările genetice „erup“ sporadic — sînt mutații recesive, părinții sînt purtătorii unei remanieri cromozomiale echilibrate, fără consecințe clinice multe mutații sînt inevitabile erori Pentru a elimina toate tulburările genetice ar trebui investigați toți embrionii cu universul lor posibil de accidente genetice O utopie Ori de cîte ori vorbim despre profilaxia genetică să nu uităm că în fiecare zi mor de foame zecii de mii de copii, că numai o parte dintre copii sînt vaccinați Peste decenii, într-o lume stabilizată demografic și afluență, beneficiind de alte tehno-ogii, diagnosticul prenatal va fi o necesitate tățile viitorului zigoților dacă nu cumva comuni-nu vor prefera alte drumuri — selecția gârneților, a Diagnosticul prenatal poale avea consecințe iLP°^t îden- frecvența mutațiilor Printr-un proces simplu în mo> ?t tificați numai honiozigoții pentru o mutație data J ’ nea a doi heterozigoți rezultă % copii homozigoți g^i își continuă evoluția Dacă mutația este rară, riscul ca un heteroz -got să se căsătorească cu alt heterozigot este mic El crește insa in populațiile închise în ipoteza in care diagnosticul prenatal se va ex in e și feții homozigoți vor fi eliminați, incidența formelor clinice va diminua, dai', compensator, se vor naște mereu mai mulți heterozigoți In timp, genetica va fi obligată să identifice un procent crescînd de cupluri cu risc Beneficiile sînt imense, dar prețul va fi prohibitiv Au fost avansate și alte ipoteze S-a presupus, probabil, fără prea mult temei, că ameliorarea continuă a metodelor de investigație va permite medicinei să descopere și anomaliile minore, făi ă semnificație clinică Odată avalanșa declanșată, părinții vor cere alte criterii de norma-litate Nu este exclus ca generațiile viitoare, în căutarea perfecțiunii, să ceară eliminarea feților inestetici De aici poate porni o nouă eugenie (Motulsky, Murray, ) O supoziție extrem de pesimistă, generată de spaimele noastre ancestrale Este legitimă aspirația noastră spre perfecțiune, dacă acest deziderat poate fi atins, dar vrem un om ideal moral și nu necondiționat și fizic Atunci cînd biologia va reuși să generalizeze diagnosticul prenatal și fiecare mamă va avea posibilitatea de a ști de la începutul gestație! dacă viitorul ei copil va fi normal, atitudinea comunității față de handicapați se va schimba întreaga responsabilitate va reveni părinților Tot ei vor fi obligați să suporte toate cheltuielile impuse de îngrijirea copilului Deocamdată este o preocupare marginală Noi trebuie să privim cu compasiune copiii deficienți într-o lume tolerantă părinții vor avea latitudinea de a avea și un copil imperfect sau mai puțin perfect adaptat civilizației ei S-ar putea să fie o supoziție excesiv de optimistă CHINUITOAREA OPȚIUNE Medicina se apleacă frecvent asupra raportului dintre cheltuieli și beneficn Nu are de ales Pretutindeni costul asistenței medicale creste vertiginos noi metode de investigație o tehnologie extrem de costisitoare de la ecografe din ultima generație la tomografia computeXată, i S Ck tV’S iiandicfipped"’* în ВегиК^т ^ selcctlve abortion af- ethics, New York, Alun Liss, Юно, ’ ІП Btlg K- Тгап°У К- E , (ed) Research , ! АПМ ul recombinai la analiza fină a cromozomilor P^Pn feții cu risc genetic Prima alternativă depășește posibilitățile lumii noastre Cea de a doua implica o P®™ nentă selecție După două decenii de cercetări am învățat sa alegem mamele cu risc, mamele în vîrstă, mamele care au născut un ™ ° malformație deschisă de tub neural Indiferent de complexitatea mv esti-gațiilor noastre și de întinderea lor, beneficiile depășesc cu mult investițiile Iată numai cîteva exemple alese din Australia Descoperirea unui făt cu sindrom Down costă de dolari australieni, aceea a unei femei care poate naște un copil cu o înapoieie mentală specifică (cu sit fragil X) de dolari, aceea a unui copil cu fenilceto-nurie, de dolari Aceste cifre devin concludente, doar atunci cînd se evaluează prețul pe care îl cere menținerea în viață a unui copil handicapat mental — un milion de dolari australieni Și nu include tot în afara calculului au rămas multe cheltuieli greu de apreciat (Turner, ) , Iată un alt exemplu la fel de demonstrativ, împrumutat dintr-o cercetare a lui C O Carter El a calculat anii pierduți de purtătorii mutațiilor dominante autozomale, de ani de boală și ani de viață mai puțin La fiecare milion de locuitori se vor pierde de viață și de ani de boală Și trebuie reamintit că tulburările dominante autozomale sînt mai puțin severe decît cele recesiv autozomale Calcule similare au fost efectuate în nenumărate colțuri ale lumii, prețul medicinei prenatale este considera-asistența medicală a copiilor handicapați, suferinței mamelor ? Dacă cumva există Toate impun aceeași concluzie, bil mai mic decît cel cerut de cine poate calcula prețul un asemenea preț fragile X screenir^ tor în căutarea tăcerilor HETEROZIGOȚII De cîte OYÎ nu am auzit, reluată aproape obsedant, aceeași chinuitoare int de ce eu de ce tocmai eu a trebuit să „ase u„ eopd hand>-a₽As putea să răspund că ața a vrut hazardul Dar In umbra lui nu se ascunde oare nimic ? Este întîmplarea întotdeauna oarbă ? Voi încerca sa schițez unul dintre răspunsurile posibile S-a calculat de mult că fiecare dintre noi este purtătorul mai multor mutații recesive în formă heterozigotă, mutații cu consecințe evident de-trimentale în stare homozigotă Oricare set parental păstrează în adâncurile insondabile ale eredității lui un risc potențial Acum intervine întîmplarea Pot avea aceeași eroare genică sau pot avea erori diferite Nici unul nu știe, înainte de căsătorie, care sînt dimensiunile pericolului Uneori sînt mari — %, alteori sînt cu totul neînsemnate Din fericire, cu excepții, despre care voi vorbi imediat, mutațiile specifice sînt rare Excepțiile în populațiile închise, ai căror membri se unese prin forța circumstanțelor, nivelul mutațiilor recesive atinge valori impresionante De asemenea, în zonele malarice, datorită unui proces selectiv cu totul particular, avantajul heterozigoților, concentrația mai multor hemoglobine anormale — S, C, D heterozigoți! sînt o prezență obișnuită Și într-o parte și în alta, homozigoția este un fapt cotidian Iar homozigoția înseamnă moartea Nu are importanță cînd — înainte de debutul perioadei reproductive Genetica are astfel obligația morală, elementară, să identifice heterozigoții Dar obligația este încă un pios deziderat Cum să disecăm zecile de mii de gene ale cromozomilor noștri ? Peste cîteva decenii vom reuși Și ne vom întreba și atunci, așa cum ne întrebăm și acum, vor fi oare identificați toți heterozigoții lumii ? Nediscriminatoriu ? Cercetarea heterozigoților a început totuși A început în mod firesc wTtebaztauta rt tFem de freCVenl 'X₽USe b multecoV ‘ a, ‘fc t«c Parte din Istoria po- heterozigoții sînt căutați sistematic * ale Greciei- din S U A InTes^grîipVoriginweadin Askenazi heterozw pentru toutefe e„,' condt^Zv^^ și sc transmite ît iie extremă - boala Tay-Sachs Ea este rezultatul unei defi-de o severitate - eease, CHn GeneL, МІП, П* înainte s^ină și fenilalani^s' fe suPun& aceluiași regim alimentar restrictiv ; excesul de avea un conii'r? ernin^uce leziuni cerebrale fetale Prețul bucuriei de a eaun copil normal este acceptabil tionată^Tf^°‘dlSmul ~ V de nou-născuți Tulburarea este condi-nează î dC V ,iați Indiferent de explicație, hipotiroidismul antre-inapoiere mentală profundă Diagnosticul este ușor Este suficient * redinț^le noastre, vom respecta aspirațiile individului asigurîndu-i un icdiu protector ? Sau, continuînd seria scenariilor „improbabile", atunci cînd detectarea prenatală va fi obligatorie, vor avea mamele libertatea de a cere întreruperea cursului unei sarcini din care va rezulta un copil sensibil" la agresiunile nespecifice ale mediului lui, în primul rînd ale celui tehnologic ? Perspectiva este îndepărtată, foarte îndepărtată Avem timp să anticipăm toate variantele posibile, de vreme ce ne-am conturat întrebările Г ȘI MAI TÎRZIU Lumea noastră are obligația morală de a descoperi și apoi de a sprijini pînă la granițele imposibilului toți copiii deficienți Succesele noastre sînt condiționate de momentul ontogenetic în care are loc recunoașterea tulburării Nu de puține ori, medicina intervine tardiv, după apariția ireversibilă a tulburărilor clinice Tardiv, înseamnă zile, puține, sau săptămîni Alteori, lupta cu timpul este inutilă Deoarece nu avem nici un tratament eficient Ne interesează îndeosebi acele tulburări care se constituie treptat după contactul cu lumea exterioară și acele tulburări care pot fi corectate, asigurînd copilului independența socială Cu o condiție — să existe metode de detecție simple și fiabile Aceste premise sînt îndeplinite, deocamdată, doar de puține erori genetice : — fenilcetonuria este o eroare metabolică — o eroare a metabolismului fenilalaninei, relativ frecventă în populațiile europene — / de nou-născuți Se transmite recesiv autozomal Copiii homozigoți vor fi, constant, profund înapoiați mental; ei reprezintă % din populația institutelor pentru copiii handicapați mental Tulburarea ar dispare dacă ar îi testați toți nou-născuții și dacă, după confirmarea diagnosticului, copiii anormali ar fi supuși ani în șir unei alimentații sărace în fenilalanină Este vorba despre forma clasică de fenilcetonurie ; există și variante rare, care nu mai răspund restricțiilor alimentare (hiperfenilalaninemiile maligne) In numeroase țări au fost instituite programe naționale de identificare a copiilor anormali Rezultatele sînt remarcabile Coeficientul lor de inteligență evoluează normal, oricum intră în sfera variabilității obișnuite, upă mai mulți ani, tratamentul poate fi suspendat Cu o excepție — fe-n^eile care vor să devină mame Ele sînt obligate ca, înainte de sarcină și e supună aceluiași regim alimentar restrictiv ; excesul de matern induce leziuni cerebrale fetale Prețul bucuriei de a “V“ “n «W "«mal acceptabil, tio J iPot*ro^*sniul — / de nou-născuți Tulburarea este condi-^act°i'i variați Indiferent de explicație, hipotiroidismul antre-ea ^лаРоіеге mentali profundă Diagnosticul este ușor Este suficient ca acești copii să fie tratați cu hormoni tiroidieni pentru a se dezvolta în aceeași perioadă a ontogenezei pot fi detectate și alte tulburări ere ditare — galactozemia, homocistinuria ele sînt mult mai rare decît feni -cetonuria , , , Beneficiile sînt imense, chiar dacă numărul copiilor inti-oduși in circuitul național al valorilor este mic ( de vieți economisite mtr-o populație de de nou-născuți anual) Poate nu este mult, statistic, ar relația cost-beneficii trebuie privită din unghiuri mai apropiate de rațiunea de a fi a medicinei, decît de calcule, reci, economice SCREENING-UL GENETIC O altă pagină din fabuloasa istorie a geneticii Această formă de cercetare genetică pleacă de la alte principii Fiecare individ este purtătorul unui număr considerabil de mutații genice ; considerabil înseamnă o mutație la fiecare de baze Prin frecvență și prin localizare asigură fiecărui individ statutul de unicat Uneori, mutațiile survin într-un sit de restricție Consecutiv, va rezulta un fragment ADN mai lung decît cel obișnuit Succesiunea bazelor nu se modifică și ca atare va fi recunoscut de aceeași probă Diversitatea fragmentelor constituie polimorfismul fragmentelor de restricție Identificarea acestor fragmente a revoluționat genetica A devenit posibilă recunoașterea mutațiilor specifice Indirect Se caută o genă sau un mic grup de gene legate de un fragment de restricție Un efort uriaș care poate cere ani Și șansă Oricum un fragment are semnificație biologică doar dacă este prezent la toți membrii handicapați ai familiei Una dintre cele mai spectaculoase cercetări s-a desfășurat în Venezuela Pe marginile lacului Maracaibe trăiesc cel puțin de descendenți ai unei bolnave cu coree Huntington — bolnava a murit în secolul trecut O parte dintre urmașii ei au dezvoltat coree Cu puține excepții, explicabile genetic, toți bolnavii care supraviețuiesc au markerul specific Aventura a început Albinismul ocular, scleroza tuberoasă, fibroza chistică, rinichiul polichistic al adultului și distrofia musculară Duchenne pot fi diagnosticate pe aceeași cale De pildă, gena pentru rinichiul polichistic se găsește pe cromozomul , lîngă gena pentru alpha-globină Diagnosticul se îngreuiază în ipoteza în care două mutații independente determină aceeași tulburare Fibroza chistică este condiționată de o (X) PC Cr°mOZOmul și de încft mMe nelocalizată încă Screening-ul tardiv este departe de a fi o metodă neutră FI ппяір пега întrebări eu totul п«,Ы,пиПе pe care medicina nu le poate sofu-I юпа Exemplul oare revmo in toate discuțiile este cel al coreei Hunting- tulburare neurologică cu evoluție ireversibilă Este condi-U\n ace-s - dominantă autozomală Ca atare, orice copil cu un SX bolnav are un risc teoretic de Oo/o de a dezvolta tulburarea De obicei, după vîrsta de de ani Sînt ani de nesfîrșita spaima Se întreabă, obJdant, dacă va fi sau nu bolnav % dintre ei se sinucid Mulți alții populează clinicile de psihiatrie Și medicina speră, de mult, ca va reuși să detecteze timpuriu tulburarea și să avertizeze bolnavii asupra riscurilor pe care le implică reproducerea Pînă anii trecuți, prevenirea era imposibila? A fost descoperit însă un marker pe cromozomul și % dintre viitorii bolnavi pot fi descoperiți imediat după naștere Sau chiar prenatal Dar la ce bun ? De vreme ce nu există nici un tratament ? Are însă genetica dreptul să refuze cercetarea unei persoane cu risc ? Și dacă este pi ir tă toarea markerului trebuie să i se spună adevărul ? Firește, întrebările încetează dacă nu are gena anormală Din rațiuni ușor de înțeles s-a cerut geneticienilor să nu studieze nici un copil și nici un adolescent Iar determinarea genetică să aibă loc numai după o prelungită informare a potențialului bolnav Diagnosticul este confidențial Dar dacă purtătorul markerului vrea să se căsătorească, trebuie avertizată viitoarea lui soție sau viitorul soț ? Nu este singurul risc posibil Dacă va exista o bancă genetică, și datele ei nu vor fi strict secrete, prezența markerului poate deveni un element de discriminare profesională normali începe o copilărie ca oricare alta Dar la vîrsta de : îngrijorătoare După mulți ani Este o tulburare ereditară O transmit mamele Distrofia musculară Duchenne o tulburare extrem de severă Nou-născuții par normali Г doi-trei ani apar semnele prevestitoare vine inexorabil și finalul “ și O dezvoltă numai băieții Trebuie remarcat că numai două-taămi dintee mame sînt purtătoare La celelalte mutația a survenit în timpul formării teicvJnfâ °r Sie/ ra onoalî Un aCC-dent banaL" CiUdat’ tulburarea foarte nccvenu — / de nou-nascuți băieți Hnă acum cl(lva ani, diagnosticul de certitudine venea relativ tîrziu la trei-cmci ani Acum, poate Ii precizat imediat dupS »Tn и/а сЛТьСаіа ыЬѴа UTl еП Іте> kreatin-kinaza- mamele sînt aver- l a bd dtul pe care l-au așteptat atît va dispare imobilizat într-un de cu musculat«™ topită Va pleca înainte de a fi împlinit ’nai”tC * “ ****Ж lui tai/"T inginerie Senetică, sînt identificați feții anormali • pot fi in ! * normală O năzuință vană genetica posibilului Și apoi medicina avea de re- zolvat provocări acute O izolezi Și să-i redai Structura trebuia să rămînă o știință a zolvat provocări acute ar fi inutilă Dar mulți, foarte Nimeni „u susținea că Urapm genetic^ chinuitâ de ignora„ță mulți, se întrebau daca își g Ș numără Asia și Africa neagră ?), de (citc sute de milioane de analfabet numără*Asm Discuțiile foamete (centura mizeriei se m m CUrînd o parte a universului sînt acum depășite Terapia gemea va li cui nostru de speranțe Tentația manipulărilor genetice este irezistibilă Noi vrem să modelăm omul, să-i dăm alte dimensiuni, să-l scoatem dm imperiul dului Am vrea să pornim de la o celulă construita de noi ai i • să programăm întreaga dezvoltare a individului Fără mei o eroare ș nemuritor Știm că este și că va fi, întotdeauna, imposibil Dar ce importanță are ? Fiecare dintre realizările noastre ne va apropia mțele-gerea vieții Și este de ajuns îi invidiez pe cei ce vor veni în secolele următoare Ei vor intra în alt univers de fapte și de ipoteze fabulos frămmtat și el, totuși, de aceeași întrebare : și acum încotro ? încotro ? Terapia genică embrionară doi părinți heterozigoți pentru o mutație recesivă au un risc de % de a avea copii homozigoți anormali Dacă unul singur dintre gârneți ar fi corectat s-ar naște copii heterozigoți și din punct de vedere clinic îndemni Dar de ce ? Nu ar fi mai simplă selecția gârneților ? Dacă unul dintre părinți este purtătorul unei mutații dominante auto-zomale, riscul apariției unui copil handicapat este de % Și în această ipoteză selecția gârneților va fi soluția cea mai eficientă Selecția gârneților este cu totul justificată moral Mult mai dificilă va fi terapia genică embrionară Ea presupune identificarea mutației la începutul vieții intrauterine și apoi corectarea ei Perspectiva pare îndepărtată Mai bine spus, părea foarte îndepărtată* Pentru că în Martin Cline a vrut sa corecteze o tulburare ereditară severă — talasemia Tehnica era simplă Gena pentru globină a fost injectată în celulele măduvei osoase a bolnavilor Cline spera ca gena să fie inserată și să funcționeze S-ar fi format o hemoglobină normală Cline s-a grăbit Tentativa lui a eșuat Cline a fost acuzat că nu a respectat protocolul genetic, acceptat, în prealabil, de comitetul de bio-я Ct !ur Vational Institute of Health (Institutul național de sănătate), din Bethesda, i-a retras fondurile de cercetare AoM,T' ienteî maI PUteaU “ lnsă oprite' Trebuiau însă controlate ““ era părerea comunității științîtlce și a reprezentanților „laici" ,t societății Necesar, au fost formulate principiile otice ale t•-raP'ei ^ "te După «П s= parc, ele au fost respectate pretutuidenr Numai ața se explică absența oricărui accident de amploare * Terapia genică are încă un caracter experimentat Pînă acum au iost raportate numai performanțele geneticii animale Firesc, deoarece, înainte de a transgresa frontierele biologiei umane, genetica are nevoie de o solidă experiență experimentală si au fost transformate drosofile și șoarece, deficienți genetic G Rubin si A Spradling au corectat la Drosophila o mutație care maucea decolorat» ochilor, iar R Brinster și R Palmilor au reușit să corecteze O formă de nanism hipofizar, injectînd gena care asigura sinteza hormonului de creștere In ambele experiențe, genele au fost introduse in oul fecundat Din rațiuni neclare, genele străine pot fi captate de orga-nismul receptor doar Ія in cepu tul vieții Un alt exemplu Echipa lui Ish Horowitz a reușit să corecteze o mutație „hairy", care reduce numărul segmentelor corpului embrionului de drosofilă Animalele mutante au numai opt segmente, cele normale au Gena a fost clonată și apoi a fost injectată în ouă deficiente Ea a resta bilit structura normală a organismului Cele cîteva exemple conving că organismele pot fi manipulate Dar metodele folosite în genetica experimentală nu pot fi folosite în biologia umană (cel puțin, deocamdată), pentru că genele nu pot fi inserate în situri specifice în cromozomii animalelor deficiente și pentru că gena străină se poate fixa în celulele germinale, antrenînd mutații Indiferent cum, genele trebuie transferate — vorbesc despre genele umane Dificultățile sînt imense Cea mai mare greutate este descoperirea unui vector, a unui factor capabil să transporte gena sintetizată artificial în celule Acum, așteptînd alte idei, genetica folosește drept vector un virus ARN, (vectorul este un element care poate transporta gena sintetizată artificial în cromozomi) Informația genetică a virusului este copiată de o enzimă specifică, ARN — transcriptaza în ADN Acest ADN pătrunde în celulă Este, simplificînd faptele, un proces infecțios înainte de a contura desfășurarea procesului de transfer genetic, cîteva cuvinte despre virusuri și despre manipularea lor ^Viiusunle ARN sînt constituite din trei gene : gag — implicată în sin eza unei proteine specifice asociată cu molecula de ARN; pol — care asigură sinteza transcriptazei inverse ; env, gena care codifică pro- A f W • • • л — alta Genetica trebuie să sintetizeze secvențele de control și să le insereze în imediata vecinătate a genei structurale (inserția unei gene noi ar trebui să aibă loc după excizia mutației) Firește, în același locus O asemenea realizare presupune determinarea exactă a poziției mutației, eliminarea ei și introducerea în spațiul liber a noii gene Deocamdată este imposibil Tot ceea ce a reușit genetica a fost transferarea uneia dintre genele care codifică sinteza hemoglobinei foarte aproape Anderson W°F„'нитапZnethJaL th,eraPV> Scler»ce , , ; Philosophy, , , aPV > st'lenttjic and ethical considerat ions, J Med- u mutația rămînînd mai departe pe locul ei Este de pozlti ol “J" ” ;'“ Ы “- Tronstoi oroo senei In poziția ei nor- ::x>: Жй * “'^stecTidonTci nu toate muM°i"e°din toate celulele vor fi «££ Primele experiențe vor implica celulele mSduvei osoase L>upa Storului apropiat se va reduce la corectarea mu-taliilor somatice Nimeni nu a încercat și nici nu vrea să altereze со noziția celulelor germinate Riscurile sînt imense, indiferent e scopu Nle mărturisite Dacă s-ar obține mutații specifice, ele ar deveni, evident totul imprevizibile Terapia germinală mai implică uri pericol — activarea unor gene detrimentale tăcute sau inactivai-ea unor gene situate foarte aproape de mutația care urmează să fie corectată poziția celulelor ger n niii văzuti știa cine le-a publicat și unde Memoria lui înregistrase totul Apoi a fost înfrînt de cantitatea mereu mai mare de fapte Nimeni nu va mai reuși asemenea performanțe Genetica contemporana folosește computerele Cine ar mai putea reține mii de sindroame cine ar putea să asigure un diagnostic de certitudine fără tot ceea ce înseamnă‘ investigație modernă ? Dar nici computerele nu ne pot da întotdeauna cer dinea Pentru că diagnosticul ultim presupunea disecția genei Peste am diagnosticul va fi asigurat de determinarea leziunii primare o substituție în poziția pierderea unui număr dat de baze ADN în poziția din cromozomul translocarea unui fragment cromozomial — ruptura a avut loc în poziția și a antrenat inactivarea genei Pînă atunci diagnosticăm cum putem, pornind de la observația clinică, comparăm malformațiile copilului cu un model oarecare determinăm eroarea biochimică caracteristică identificăm anomalia cromozomială specifică Trebuie să avem un diagnostic pentru a evalua perspectivele și mai ales pentru a stabili riscul recurenței Știm că diagnosticul nostru este deseori incert, dar nu avem alternativă Diagnosticul este marele coșmar al geneticii Dacă diagnosticul nostru este eronat ? Nu ar trebui să greșim deoarece miza este enormă — viața viitorului copil viața familiei lui mama care renunță la tot pentru a recupera un copil irecuperabil Dar greșim și vom greși și de acum înainte poate mai puțin Nimeni nu a pregătit mamele pentru asemenea eventualități Toți credem că accidentele genetice aparțin altora, uitînd că altul poate fi oricare dintre noi Apoi părinții se întreabă de ce ei au născut un copil handicapat Trebuie să le explicăm că hazardul s-a oprit asupra lor absurd dar trebuia să se oprească asupra cuiva Dar nici unul dintre noi nu înțelege prea bine ce înseamnă întîmplare Firește,, uneori știm că tulburarea genetică este aproape inevitabilă % dintre copii % dintre ei vor dezvolta un tablou clinic caracteristic Frecvent însă nu știm cine va scăpa roții hazardului și cine va dispare Dar dacă știu, pînă unde pot împinge limitele adevărului ? Am oare dreptul să descriu toate consecințele mutației ? Cine îmi permite să distrug speranțele părinților ? Am văzut de nenumărate ori părinți fericiți că micul lor encefalopat a început să vorbească — cîteva cuvinte pe care numai ei le înțeleg Cine îmi permite să distrug nădejdile ridicate după ani de chinuitoare neliniști ? Aș putea să le spun părinților că nu știu Oricum vor merge pretutin-deni, căutînd un diagnostic acceptabil, compatibil cu năzuințele lor Aș putea să amîn diagnosticul pînă în clipa în care părinții vor fi pregătiți psihologic să accepte adevărul Sau nu ar fi preferabil să le spun adevărul atenuînd severitatea perspectivelor ? Cine îmi poate spune care este so-’ luția optimă ? B г - ►Vi Л* • Г Geneticienii greșesc deseori Greșesc *-»**£ £ nu reflectă decît o parte din nu au refuzat să „u poate să aibă o anomalie cromozomiala șiel o avea nu sînt infailibili, vorbesc despre geneticienii autentic "are oUdant că cele mai multe erori se fac în ceea ce numim experiență este suma erorilor noastre ? Greșesc mult, mat des decît bănuim, din orgoliu и Să admitem că am stabilit un diagnostic aparent corect Daca tulburarea este consecința unei singure mutații genice, precizăm riscul reapariției Este un risc statistic Arbitrar, se admite că este acceptabil orice risc mai mic de % î acesta înseamnă că % dintre mame vor avea al doilea copi anormal și că este inacceptabil orice risc mai mare de % Este evaluarea pesimistă Același risc poate fi prezentat optimist — părinții au % șanse de a avea un copil normal Principiile eticii medicale ne cer să nu influențăm decizia părinților Rolul geneticianului ar trebui să se oprească după evaluarea dimensiunilor riscului Puțini părinți înțeleg semnificația datelor Ei au nevoie de mult mai mult Au nevoie de certitudini Cine le poate da ? Indiferent de amploarea investigațiilor noastre, rămîne un coeficient imponderabil de risc Putem asigura o mamă că nu va naște un nou copil cu sindrom Down, deși există și neglijabile excepții, dar nu o putem asigura că va naște un copil normal Viitorul ei copil poate fi purtătorul unei mutații recesive în formă homozigotă sau poate fi victima unui factor oarecare din mediul ambiant Aprecierea riscului este deci încărcată de incertitudini Nu foarte rar, părerile noastre vin din regiunile ipotezelor Voi da, în acest context, un singur exemplu — riscul uniunilor consangvine Cel puțin la noi, căsătoriile între rude apropiate, îndeosebi între veri primari, sînt rare Există însă regiuni în care asemenea căsătorii sînt obișnuite — Japonia, India Consecințele consangvinizării sînt, sub raport genetic, incerte Mult timp am crezut că uniunile consangvine sînt invariabil detrimentale Răspunsul prezent este ceva mai nuanțat Evident, se amplifică homozigoția Și dacă părinții sînt purtătorii unei mutații recesive ei au un risc important de a avea un copil handicapat Riscul este imposibil de evaluat dacă nimic nu "deaza prezența unor asemenea mutații Se poatiț spune doar că riscul că există^ « Г PU a й CCVa miU mar° deCÎt în restul P Pulafiei, Se pare că există și alte riscuri — creșterea mortalității infantile plicație cunoscută Riscul total este neglijabil, și prejudecățile lor tlCbuk învin em nu numai spaimele părinților, ci dincios mie însumi,^voi «іШіцЙЪі ir”* CVeZUt Că pOt й cre“ voi spune uneori adevărul deprimant РГ С Ш similare- Bănuiam că ’ acpilmant bănuiam că voi minți De ce să fac altfel, dacă eu însumi aș fi vrut să fiu amăgit ? Nu rareori am dat părinților — copiilor handicapați mental — valuri de speranțe De ce sa le ucid dreptul de a spera ? Fără ele nu știu cum ar supraviețui Oricum, cîndva vor înțelege că universul viselor lor a murit înainte de dispariția fizică a copilului De cîte ori n-am văzut părinți convinși că foarte curînd copilul lor va începe școala ca toți copiii lumii ! Cine ar avea curajul să le spună că această zi nu va veni niciodată ? Cine le poate spune că mai curînd sau mai tîrziu vor accepta hotărîrea implacabilă a destinului ? TRISTEȚEA ILUZIILOR SAU FIREȘTILE ERORI ч я vorbit atît de mult despre copiii handicapați, incit reluarea diș-cuX pare de prisos Este adevărat, am vorbit și vorbim toți despre et, dar vorbim în șoaptă Nu îi vede nimeni Vegetează m spițafe e-camm sau în ungherele ascunse ale caselor, departe de orice ochi indiscret Ca și cum sînt mărturia unui blestem ancestral Apariția lor a constituit întotdeauna un șoc Ei năruiau o lume de speranțe și aruncau torente de neliniștitoare întrebări Nimeni nu știe cînd au pătruns în memoria colectivă Poate din timpuri imemoriale, din clipa în care am înțeles că toți sîntem o parte a vieții — toți, și ei și not Nu are nici o importantă cînd este sigur că există din timpuri fără de început și că trebuia să existe Eșecul este o componentă necesară a transformării Fără erori viața ar fi rămas, mai departe, o superbă iluzie Și este ciudat că noi acceptăm orice formă de greșeală cu excepția celei biologice Cea mai firească dintre toate erorile posibile O refuzăm de teamă Copiii anormali au fost zeificați au inspirat teamă au fost abandonați neliniștilor pădurilor au fost aruncați morții de pe stînca Taygetos panteonul Egiptean a păstrat un acondroplazic și un anencefal Zeița egipteană Bes era acondroplazică Fischer ( ) presupunea că anence-falii au intrat în zonele sacrului printr-o explicabilă inadvertență — au fost considerați maimuțe cinocefale — aceste maimuțe, după moarte, erau conservate într-o necropolă proprie Malformațiile au intrat și în artă Don Sebastian de Morro, un nobil de la curtea lui Filip al V-lea al Spaniei, pictat de Velasquez, era acon-droplazic Se pare că și Atila avea aceeași tulburare Iar ducele de Gloucester, viitorul Richard al IlI-lea, așa cum l-a văzut eakespeare, avea, se pare, o displazie scheletică — o osteoaconroplazie cu modificări importante ale coloanei vertebrale că еГаѵея ”ledieinei r(';imintesc mereu pe Toulouse Lautrec Se pare turi spontanePltn * jL к « - ■ stane,Bi ,ltOn P’’ Inherlted dtsorders of the skeleton, Edinburgh, Churchill Living- lMWte de a schița cîteva amintesc puține elemente embrlologice Perioada zată în trei etape: ~ cuprinsă între concepție și sfîrșitul leîdeTdoua săptămîni în aceste momente, decisive pentru destinul îSU XteXa „totui sau nimic" - embrionul sau evobeazâ nor-m LSapeîa₽dT următoare, care se termină la urma lunii a doua, este etapa de maximă sensibilitate, cea care vede dezvoltarea erorilor , — perioada fetală — este lungă, dar este relativ calma Luni — m cursul cărora nu mai au loc evenimente decisive, organele formate cresc sistemul nervos se diferențiază Malformațiile congenitale sînt produsul furtunii primelor două lum ale vieții Niciodată nu vom mai depinde atît de mult de capriciile hazardului Există o diversitate aproape incredibilă de malformații Tot ceea ce poate fi anormal este anormal: și creierul, și fața, și toracele, și abdomenul, membrele superioare și cele inferioare Inventarierea lor este inutilă Totuși Sub numele de monștri dubli, Etienne Wolff ( ) a inclus inadvertențele segmentării Primele două celule embrionare sau două dintre cele patru celule embrionare se separă Separarea poate fi totală și rezultă gemenii monozigoți, după cum poate fi incompletă și se formează embrioni stranii cu două capete și două trunchiuri sau cu un singur corp și două capete Cei mai mulți dispar Cei care reușesc să depășească nenumăratele dificultăți mecanice pe care le ridică dezvoltarea intră în mitologia medicală Лг • Extrem de rar, doi embrioni, două experiențe genetice, fuzionează Se contopesc două destine pentru a genera un copil Cu nimic diferit de oricare alt copil Aproape nimic nu anunță dubla lui origine Aproape nimic, deoarece este format totuși din două populații celulare Uneori sînt intersexuați De cele mai multe ori au fost descoperiți întîmplător în cursul cercetărilor de hematologie încă unul dintre capriciile naturii vollt” SXt m r’ ,dcoaroce sint c':l= mai rare erori ale dez-născut! »/ printre copiii mal nwi Nu o inadva'^‘nt‘“ dtauverteî W І'тЫцоІоеІе, Paluls de la trec ,, sînt recunoscute numai anomaliile evidente Erorile interne i’vde si sînt identificate ulterior • 'nroLentul inițial este considerabil mal mare Printre feții elim nați " , % uu «nomalie oarecare Intervine însă selecția natuiala nost trial evoluția speciei noastre ar fi fost incertă Mă opresc puțin descumpănit — % — Deci, la fiecare sută e mu de eonii vor dispare sau vor avea nevoie de o îndelungată asistență medicală intervenții chirurgicale, urmate de zile și nopți de nesiguranță U damente reparatorii tardive Iar prețul nu cred că l-a calculat cineva Pentru că nu poate fi evaluat El este condiționat de factori imponde-rabili Medicina caută, de cîteva decenii, explicația acestor accidente Nu a găsit-o decît rareori Oricît ar părea de ciudat, cel puțin % intră în zona necunoscutului Dacă nu cumva descoperirea morfogenelor va re-voluționa acest capitol Simplificînd datele — malformațiile sînt condiționate fie genetic mono-și poligenic (uneori cromozomial), fie mezologic Dintr-un orgoliu masculin cu rădăcini sociale, malformațiile congenitale au fost atribuite exclusiv mamelor — pentru că ele purtau sarcina Tîrziu, s-a înțeles că defectul primar poate fi patern (o mutație survenită în cursul spermatogenezei) Nimeni nu credea că celulele germinale ar putea transporta un compus chimic teratogen Era, de altminteri, o supoziție foarte greu de demonstrat Ar putea fi confirmată de o singură cercetare a bărbaților expuși unei substanțe agresive ambientale Evident, -r trebui studiați copiii lor în timpul războiului din Vietnam, numeroși soldați americani au fost expuși celebrului agent oranj (un ierbicid, mai ames^ec iorbicide — acid , , , triclorfenooxiacetic și acid ’ ’ icloiofenoxic) El a ucis pădurile Vietnamului a contaminat popu-au^tonă și firește și trupele combatante Consecințele imediate cvi ente Dar, , veteranii războiului au revenit la viața lor obișnuită v n>mic mai firesc au vrut să aibă copil Un segment important exa con-eu ale tubului neural — spina bifida — ale ?UZ Platului Alții au dezvoltat cancere, Incidența totală a mal-,;unuthlor a rămas neschimbată (Erlckson șl col ) гсаГрІСІ* Cone'u^° este hazardată Dar dacă teratogeneza paternă este o -ale ? Nu vom fi oare obligați să revedem capitole întregi din bio-bgia umană ? ’ѴлН* veteran JAMA, B f , , ’e riska for gathering babies wtth birth Drumurile speranței naștere, sînt rec neobservate și Dar proce timpuriu, % au o anomalie oarecare «unoscute numai anomaliile evidente Erorile interne trec sînt identificate ulterior ntul inițial este considerabil mal mare Printre feții eliminați v( au o anomalie oarecare Intervine însă selecția naturala, rvvwesl trial evoluția speciei noastre ar fi fost incerta мГХс puțin descumpănit - "/ -I Deci, la Itaare sută de m copii vor dispare sau vor avea nevoie de o îndelungata asistență medicală intervenții chirurgicale, urmate de zile și nopți de nesiguranța tratamente reparatorii tardive Iar prețul nu cred ca l-a calculat cineva Pentru că nu poate fi evaluat El este condiționat de factori imponderabili Medicina caută, de cîteva decenii, explicația acestor accidente Nu a qâsit-o decît rareori Oricît ar părea de ciudat, cel puțin / % intră în zona necunoscutului Dacă nu cumva descoperirea morfogenelor va re-voluționa acest capitol Simplificînd datele — malformațiile sînt condiționate fie genetic mono-și poligenic (uneori cromozomial), fie mezologic Dintr-un orgoliu masculin cu rădăcini sociale, malformațiile congenitale au fost atribuite exclusiv mamelor — pentru că ele purtau sarcina, 'lirziu, s-a înțeles că defectul primar poate fi patern (o mutație survenită in cursul spermatogenezei) Nimeni nu credea că celulele germinate ar putea transporta un compus chimic teratogen Era, de altminteri, o supoziție foarte greu de demonstrat Ar putea fi confirmată de o singură cercetare — a bărbaților expuși unei substanțe agresive ambientale Evident, tiebui studiați copiii lor în timpul războiului din Vietnam, numeroși ridați americani au fost expuși celebrului agent oranj (un ierbicid, mai ar?eSteC — acid , , , triclorfenooxiacetic și acid i \ ^ a uc^ Podurile Vietnamului a contaminat popu- c / aUXi/?ndr^ ^re,^e * trupele combatante Consecințele imediate -Q „ u Of DES Ret'icw of a paper Lancet, formații congenitale au pătruns în medicina de pretutindeni - un asemenea registru există și la noi în țară (vezi Nicolau și col Datorită lor, se știe, periodic, care este concentrația eronlo ® ^ezv tare și care este distribuția lor geografică (vezi de pilda Kallen J > ’ b, mult, putem anticipa, cu un grad relativ mare de probabilitate, e volu ( a procesului cu toate consecințele lui medicale, economice, morale totul a pornit de la ceea ce încă se mai numește tragedia Thalidomidei Poate cîndva vom găsi posibilitatea de a ne apropia cu mai multă compasiune de copiii cu disabilități, categorie heterogenă care cuprinde toți copiii handicapați — și înapoiații mental și copiii cu tulburări de vedere și copiii cu anomalii ale auzului Procentul este dureros de mare — % (Butler și col ) Firește, nu toate sînt deosebit de importante, dar toate sînt stigmatizante Trebuie să ne gîndim mereu la ei pentru că sînt o parte a speciei noastre Fără să uităm că la fiecare secunde undeva în lume un copil este victima pojarului (două milioane pe an), că anual mor de copii de tetanos, că încă de copii vor avea poliomielită și că milioane decopii au tuberculoză pulmonară Este mult prea mult ! re âen(f^ cowenil^°^ S Ststemnl național de evi - > - național de evi-infants, kxperience wîth acces to health care for chil- OMUL-COBAT Nimic nou Medicina a experimentat totdeauna pe oameni Aproape constant, din necesitate Pentru că omul rămîne modelul experimental ideal A experimentat pe om și din dorința de a arde etapele, de a scurta drumul de la experiment spre clinică Nu atît de rar, cum am vrea să credem, cercetările nu au avut o solidă justificare științifică Și deseori au violat toate normele eticii Istoria medicinei reamintește mereu exem-ple tragice în , John Hunter și-a inoculat în uretră puroi preluat de la un bolnav cu „gonoree“ El voia să demonstreze că gonoreea și sifilisul au aceeași origine Mai tîrziu, Hunter a dezvoltat un anevrism aortic După puține decenii însă s-a demonstrat că cele două infecții sînt independente Victima a fost el însuși A murit apărîndu-și ideile Indiferent de justificările subiacente sacrificiului său, Hunter a încălcat principiile cercetării științifice Din ignoranță, evident El este doar unul dintre predecesorii experiențelor pe om ; Cu totul alte dimensiuni au avut experiențele medicilor naziști Ele nu au fost uitate și nu pot fi uitate Ei au injectat prizonierilor bacili tifici, i-au aruncat în apă înghețată, urmărindu-le moartea ; doreau să știe cum dispar piloții avioanelor doborîte deasupra ghețurilor nordice» Istoria descoperirii orginii limfomului este, rareori,, reamintită, Ea este totuși o pagină remarcabilă din istoria medicinei în , D Burkitt și G O Conor raportau apariția unei epidemii de limfoame printre copiii din nord-estul Keniei și din nordul Nigeriei Distribuția geografică particulară a generat presupunerea că tumora ar putea fi expresia unei infecții, probabil, virale Ipoteza că unele forme de cancer sînt rezultatul unei asemenea infecții avea să devină curînd o certitudine în aceeași perioadă, Elmer Felz a inoculat mai multor voluntari extracte dintr-o tumoră canceroasă de origine simiană Bolnavii știau că vor dispare Și tumora este transmisibilă Descoperirea a generat valuri de entuziasm Despre bolnavi nu - vorbit niciodată Mult mai bine cunoscute sînt experiențele efectuate în S U A Datori indiscreției presei Timp de patru decenii o serie de bolnavi cu si-!ș au fost abandonați pentru a se urmări evoluția infecției în , experimentul a fost suspendat Bolnavii aparțineau populației de culoare ГЦи uman al experienței este necunoscut Iar beneficiile științifice au fost cu totul neglijabile — dacă cumva au existat (Jones, ) Despre acest experiment s-a scris ulterior enorm Relatarea a șocat Era aproape incredibil Și totuși venea curîncl după experiențele naziste Cercetări similare au făcut și japonezii — ei au inoculat germenii sifilisului unor prizonieri de război chinezi După toate probabilitățile, acestea au fost ultimele mari experiențe efectuate pe oameni Jones reamintea încă experiențele de mică amploare făcute la New-York Acolo copiii înapoiați mental au fost expuși virusului hepatitei epidemice în alt spital, din același oraș, au fost transplantate țesuturi canceroase unor bolnavi cronici, cu speranța că vor fi elucidate o parte dintre necunoscutele oncogenezei Frecvent^ victimele sînt selecționate dintre marginalizații social și dintre psihopațL Se pare că nu foarte rar printre „cobai" se găseau și bătrîni părăsiți Despre ei s-a vorbit rareori Se crede că cele mai multe experiențe au fost efectuate pe delincvenți — ei au fost supuși unui tratament prelungit cu neuroleptice (Fagot-Largeault, ) La începutul deceniului al cincilea se discuta viitorul psiho-chirurgiet Părerile erau împărțite începea totuși o experiență extrem de îndrăzneață, intr-un domeniu abia explorat Se credea că extirparea unei regiuni cerebrale ar ameliora evoluția tulburărilor psihice Primele experiențe au fost efectuate pe criminali în schimbul libertății lor (Thielman, ) Psihochirurgia a fost primită cu rezerve — uneori cu ostilitate Și, probabil, experiențele ar fi continuat dacă nu ar fi apărut terapia chimică Defavorizați! au provenit constant din categoriile social neprivilegiate Deseori, aparțin țărilor în curs de dezvoltare Pentru a evita intervenția presei, marile companii farmaceutice preferau și preferă populațiile regiunilor sărace Riscurile sînt oricum mai mici Consimțămîntul este o premisă indispensabilă oricărui act medical Individul sănătos sau bolnav nu poate fi transformat într-un cobai, indiferent de scopul urmărit Codul de la Nitrnberg a formulat principiile directoare ale cercetărilor efectuate pe om : nimeni nu poate fi implicat într-o cercetare fără propriul lui acord; consimțămîntul trebuie să fie iluminat-participantul trebuie să înțeleagă toate consecințele posibile generate de cercetare ; -— participantul trebuie să fie lucid, condiția a fost impusă de experiențele efectuate pe handicapați mental aCnte р ;ІПСІріі sînt l'esPectate Au fost însă raportate și cari XnțeleS’ dUpă mai Wllt -â de la publi- carea codului de la Niirnberg, ooverment, !he r,,sh'e ec' experiment when Thelman S R , Great and £»New Mac Millan, ycTy and other radical treatment tor înmial ШпеЛ’ n a"c j Med, > l Consimțământul iluminat a pătruns în toate zonele medicinei înaintea unei intervenții chirurgicale medicul este obligat să prezinte bolnavului toate urmările posibile Dacă el omite una dintre ele și bolnavul o dezvolta este vinovat de „mal-practice“ Numai după ce bolnavul are o imagine clar a a perspectivelor acceptă sau nu soluția terapeutică Este dreptul bi inalienabil de a fi sau nu de acord cu medicul (Appelbaum, Roth, ) Refuzul nu trebuie justificat Uneori, el este condiționat de relațiile dintre bolnav și medic La rîndul lor, medicii trebuie să fie de acord cu bolnavii Situațiile limită sînt obișnuite în medicină Mai ales în psihiatrie Nu poate fi supus unei intervenții chirurgicale un bolnav inconștient, decît cu acordul familiei Deseori, în situații de urgență el nu poate fi obținut imediat Teoretic, nici nu ar fi necesar Bolnavul trebuie salvat Dacă însă bolnavul moare se poate naște un conflict greu de aplanat Frecvent, bolnavul este incapabil să descifreze urmările ultime ale deciziei sale Fie că este în stare de șoc, fie că este handicapat mental, fie că discernămîntul lui este anulat de o tulburare psihică în asemenea circumstanțe decizia aparține altora — membrilor familiei de obicei Dar ei pot fi de acord sau nu cu sugestiile medicilor Părinții sînt obligați să asigure copiilor condițiile necesare supraviețuirii Evident, aceleași obligații le au și medicii, sau în primul rînd medicii Uneori se uită că o viață trebuie trăită așa cum este Două exemple au reamintit lumii că medicina nu respectă principiile sacre în s-a născut în S U A un copil cu sindrom Down și atrezie esofagiană Se impunea o intervenție chirurgicală de urgență Chiar dacă micul bolnav ar fi supraviețuit, ar fi rămas un handicapat mental Intervenția a fost tergiversată și copilul a murit Un alt copil, născut tot în S U A , avea malformații severe — mielo-meningocel și microcefalie (vezi New Engl J Med ) Deznodămîntui a fost același Așteptat Dar medicina a fost acuzată de non-asistență Justificările păreau firești Medicii s-au gîndit nu numai la suferințele copilului, ci și la cele ale părinților Suferințe inutile Ei ar fi fost obligați să asiste peste ani la dispariția micilor bolnavi Calitatea vieții este însă un concept greu de definit Și la fel de greu de evaluat Curtea supremă din New Jersey, chemată să judece unul dintre cazuri, scria : „Noi nu credem Cd ar fi apropiat pentru curte să desemneze o persoană cu autoritatea de a dec ide că viața altcuiva nu merită trăită deoarece acelei persoane cali-Emanu H )TVU Se PWe neSUiabilă“- ( і tarea experimentală nu este constant suficientă Valurile de copii ma or mâți, proveniți din mame tratate cu Thalidomidă, au fost o tragica con n mare a adevărului că speciile răspund diferit la același compus c unic Accidentele au diminuat Medicina trebuie să experimenteze pe oameni Dar trebuie evitate toate cercetările ce periclitează viața bolnavilor Iar societatea este obligată să instituie un cod de comportament Ideca nu este nouă Chiar la începutul secolului Veressayev ( ) scria : „A venit timpul ca societatea să ia în considerație adoptarea unor măsuri de protecție contra zeului științei, care a încetat să mai facă deosebirea între semenii lui și cobai “ Orice cercetare efectuată pe oameni implică un risc — nu rareori mare Un nou tratament implică un coeficient de periculozitate Necunoscut la începutul experimentului, chiar dacă el părea neglijabil la animale Medicina nu are opțiuni Este greu de crezut că experiențele efectuate pe oameni, nu are importanță cînd, vor fi reluate; De teamă; în S U A a fost creată o comisie care analizează fiecare abuz posibil Nici un bolnav nu poate fi supus experiențelor, fără propriul lui consimțămînt Se pare totuși că nu este suficient Nimeni nu împiedică o echipă medicală să efectueze o cercetare, mai ales dacă ea este convinsă că singurul beneficiar este bolnavul Și apoi multe experiențe se fac pe voluntari, care nu au capacitatea de a înțelege toate consecințele investigațiilor De o gravitate extremă sînt experiențele cu arme biologice Mereu mai sofisticate, mereu mai devastatoare Despre aceste arme se știe puțin, în afara institutelor militare Informațiile, care au străpuns zidbl aproape impenetrabil de confidențialitate, sînt înspăimîntătoare Unele sînt foarte vechi — de oameni au fost jertfiți experiențelor bacteriologice efeo tuate un deceniu (pînă în ) de către japonezi, în Manciuria (Riche, ) ‘ Veressayev V , The твтоіта of а phvsicton, New York, Knopf, Hiene D,, La guerre ahimique et bialoglqu», Belfond, Paris, INGINERIA genetică Parafrazîndu- pe Ștefan Zweig, s-ar putea spune că la început^au fost speranțele Difuze Imposibile Genetica era cimpul liber al tuturor pe supunerilor Orice ipoteză, sau aproape orice ipoteza era L recitit una dintre superbele pagini scrise cu mulți ani în urma de J Rostand „Genele, sublinia el, sînt, foarte probabil, mari molecule chun ce mai mult sau mai puțin analoage virusurilor, proteine care au proprie unea de a asimila de a crește și de a se diviza Fiecare genă derivă din viziunea unei gene preexistente, similare ei“ „Fiecare genă joacă un ro definit în dezvoltare, la care participă toate, acționînd unele asupra altora Par să-și producă efectul prin intermediul unor substanțe difuzibile asemănătoare hormonilor“ De obicei, sînt foarte stabile și trec neschimbate dintr-o generație în alta Firește, Rostand și contemporanii lui știau că există mutații și că ele au generat întreaga diversitate biologică, inclusiv evoluția La jumătatea veacului, genetica trecea dintr-o criză în alta Sau, mai corect, printr-o lungă criză După descoperirile lui Morgan, nimic nu a mai înfierbîntat imaginația biologiei Se aștepta Și a apărut dublul helix Coi mai entuziaști dintre entuziaști au întrezărit imediat consecințele performanței Dublul helix deschidea drumul spre adîncurile eredității Era în „Credem, îi scria Crick fiului său, că am descoperit mecanismul f undamental prin care viața vine din viață“ Tot el avea să spună, ani mai tîrziu, în „scopul ultim al mișcării moderne din biologie este acela de a explica întreaga biologie în termenii fizicii și chimiei" Evident, era o poziție extremă Viața nu poate fi redusă doar la molecule Genetica cobora în infern Luptînd cu timpul, a început să răspundă marilor întrebări : ce este gena cum se reglează sinteza proteinelor Apoi, la alt nivel, alte serii de întrebări : cum devine o celulă un embrion cine urmărește fidelitatea diviziunilor celulare și diferențierea celulară cum sînt corectate erorile embrionare Știința nu trebuia să inventeze nimic Era suficient să privească în jur sugestiile evoluției Le-a găsit Marele ? TÎ Iй fost acela de a fuziona Proccse pe care viața nu a avut „răb- * h ; Г imagi”®ze> astfel s-a născut ingineria genetică sau tehnologia апм," ? ?°* (nuraele Bpune tot ~ recombinării mo- ecul lur ADN) bt-o aM cum apare Mum МцЦ slmpllficată Inginerla ’ NRF alterînd eli- „„etică înseamnă restructurarea universului genetic al unei «bite m> ■>l unul organism complex Scopul poate Ii atins pe cai diver structura Li gene, eventual a unul cromozom Întreg, tasonnd g • „intnd sene transterlnd o genă de pe un cromozom pe altul Ingme genetică a acestor ani urmărește mult mai puțin : — să localizeze genele în cromozomi ; — să elucideze structura primară a genelor ; t să le multiplice pentru a ști cum funcționează, și ce funcții — să știe ce înseamnă o mutație genică ; — mai presus de orice, să corecteze mutațiile și, implicit, să restabilească integritatea organismului, destabilizat de o mutație Iată acum cîteva principii de tehnologie : — izolarea genei (se pot folosi trei căi majore : proteinele, ARN-ul mesager și ADN-ul celular De obicei, se pornește de la ARN-ul mesager spre ADN, presupunînd că acest tip de acid ribonucleic poate fi extras din celule Nu este ușor, deoarece în celule există mai multe mii ne ARN diferite ; — ARN-ul este copiat în ADN complementar ; copierea este realizată de o enzimă specifică — transcriptaza inversă ADN-ul complementar este mai stabil decît ARN-ul corespunzător ; — ADN-ul complementar este inserat în plasmide ; — se selecționează plasmidele care conțin gena specifică ; — se caută printre cele — de colonii bacteriene formate bacteriile care au captat gena specifică Efortul este incredibil De aceea s-au căutat soluții mai simple S-au sintetizat, de pildă, mici fragmente ADN, formate din — nucleotide corespunzătoare secvenței ADN căutate ; secvența este marcată cu radioizotopi ; este apoi mai simplu să se identifice secvența ADN corespunzătoare Metode mereu mai rafinate pătrund în genetică Descrierea lor nu are prea multă importanță Ceea ce ne interesează este performanța în sine și consecințele ei practice Deci prin inginerie genetică genele pot fi donate, pot fi disecate și se poate preciza natura proteinei finale Firește acesta este doar începutul în fața geneticii se întind oceane de necunoscute Reglarea genelor, pentru a da numai un exemplu, este, practic, necunoscută Ar mai trebui repetat faptul că multe sute de gene au fost localizate în cromozomi Prin inginerie genetică, am coborît de la cromozomi la gene Tehnologia ADN-ului recombinant nu este inofensivă Din momentul apariției ei a devenit evident că poate avea consecințe negative Se conturau scenarii apocaliptice — epidemii declanșate de imaginația bolnavă a unui genetician — epidemii cu germeni pe care evoluția nu a avut niciodată „curajul^ să- producă (s-a susținut de mai multe ori, în ultimii ani, «ă virusul sindromului de imunodeflciență cîștigată este expresia manipu-*nlor genetice ; este adevărat că nu я-au adus niclun fel de dovezi directe), presupus că în institutele închise se vor experimenta noi arme gene- arsenalele genetice in- tice capabile să anihileze viața întregii există nici « arme care perturM un mijloc de apărare Se pare ca au iu» activitatea sistemului nervos, dar care nu uci— instituit un mora- Din prudență, geneticienii epocii de enefcică Pînă toriu temporar asupra tuturor cerce ai i or -tatea științifică s-a cînd vor fi evaluate toate riscuri e рои i implică nici un risc major și cercetările au fost reluate pretutindeni Este cert ca mg ria genetică nu este un factor distructiv, deoarece genele eucanotelor^sintetizează în bacterii proteine nefuncționale Se exclud astfel accidente, e imprevizibile Numai acestea, pentru, că potențialul devastator al ingineriei genetice rămîne aproape intact Microorganismele manipulate sînt func-ționale doar dacă au un sistem de reglare Ele pot fi inserate în microorganisme pe două căi — sau se adaugă gene de reglare — greu de sintetizat, deoarece sînt specifice —• sau este reactivată o genă apropiată , cele mai multe gene sînt blocate Indiferent cum, foarte curînd genetica va realiza, microorganisme, funcționale Și scenariile imaginate acum un deceniu vor fi redescoperite De aceea au fost instituite largi programe de prevenire a accidentelor genetice Cel mai cuprinzător, aparține Academiei, de științe din Washington, a fost definit, în forma lui actuală, în El include tipurile permise de experiențe și condițiile în, care se pot desfășura Nu sînt legi în accepțiunea strictă a termenului Ele au un caracter orientativ — sînt obligatorii doar pentru institutele care solicită contracte federale în general, controlul administrativ este lax, oricum mult mat puțin sever decît în sau este reactivată o genă apropiată ; Ingineria genetică va spulbera zone întinse ale cunoașterii Zone ce păreau intangibile — acceptate ca adevăruri, imuabile Din biologia deceniilor trecute au rămas, numai scheme cu valoare limitată Puțjni își mai reamintesc violentele discuții care au traversat antropologia prebelică sau nenumăratele clasificam ale antropologiei constituționale Privim uimiți noua biologie cu jocul, ei șocant de fapte și teorii Poate ne jucăm cu viața captivați de mirajul aventurii Și totuși, genetica nu este numai thCmat SU atenuez® spaimele lumii noastre — rămînem totuși Homo ** “lC‘ * «“»»«*» toate realizările in-n ?„ ™ "“"wle ™r ““Stra BatenWul « creator laxia ‘”“ИСЙ medicalil ~ « diagnosticul și proti- dalele medicinei sini ipotetici Chiar’âtanci’cînTc^ - I ЛЦ С vtuai atunci cînd știm că o tulburare oare- ditară este precizată de mult — mutația se „ лѵ, іПсіѵ bă- scs X Ș se transmite rccesiv Ca atare, sînt afectat, aproape exoluste ba icții Aici, inform; care se transmite dominant sau reccsiv, foarte rar putem preciza natura evenimentului mutațional substituție deleție originea ei ere- Hemofilia este cunoscută din timpuri imemoriale Și originea mutația se găsește pe cromozomul de ațiile geneticii se opreau După eforturi cu totul remarcabile, s-a demonstrat că tulburarea — mai exact hemofilia В es e determinată de o deleție genică Tot o deleție condiționează și hem, Realitatea este, evident, mult mai complexă — hemofilia este con ț unor mutații distincte ale genei care controlează sinteza factoru ui an i- hemofilic - Mult mai frecvente sînt substituțiile Ele sînt însă extrem de greu ae identificat direct S-a observat că eroarea induce o schimbare a sitarilor de restricție — rezultă deci un fragment ADN cu altă lungime decît cea normală Identificarea anomaliei permite diagnosticul Este, evident, o metodă indirectă Oarecum neașteptat, s-a constatat că genele umane normale au o structură variabilă, cu alte cuvinte, că genele sînt polimorfice Datorită acestui fenomen pot apare situri de restricție noi fie în gena ca atare, fie în imediata ei vecinătate Variabilitatea constituie o premisă pentru diagnostic Iată un exemplu concludent Genele care controlează sinteza factorului antihemofilic pot avea aceeași lungime sau pot avea lungimi diferite Deseori unul este constituit din de baze, iar celălalt, din numai de baze (este vorba nu despre lungimea absolută a genei, ci despre lungimea fragmentelor ADN, rezultate sub acțiunea enzimelor specifice de restricție) Fragmentul de origine maternă este format din de baze și include mutația pentru hemofilie Mama este deci heterozigotă — și, clinic, este normală Ea poate avea fete heterozigote, fete normale, băieți normali și băieți afectați In asemenea circumstanțe, se impune diagnosticul prenatal Dacă fătul este XX el va fi clinic normal, chiar dacă este heterozigot Dacă este XY poate fi la fel de bine hemofilie sau normal Diferențierea o asigură ingineria genetică In ipoteza în care pe cromozomul lui X se găsește fragmentul de de baze, se conchide eu certitudine că fătul prezintă o deficiență a factorului antihemofilic Firește, diagnosticul este realizabil doar dacă în familia dată există un polimorfism Pe aceeași cale poate fi recunoscută prenatal înapoierea mentală eu fragilitate cromozomială X Numărul polimorfismelor crește continuu Și o dată cu el se amplifică și numărul tulburărilor genetice detectabile prenatal Interferonii ,, A Isaacs și J Lindenmann anunțau o descoperire oarecum neobișnuită, Era, de fapt, o simplă obsei^vație, sau părea să fie o simplă observație, Puțini bănuiau atunci că medicina se găsea în fața uneia dintre cele mal interesante performanțe ale științei Celulele infectate cu un virus sînt capabile să producă o substanță antivirală earacteris- mai exact hemofilia В — este care se transmite dominant sau rocesiv, foarte rar putem preciza natura evenimentului mutațional , substituție deleție pre Hemofilia este cunoscută din timpuri imemoriale Și originea ei e ditarâ este precizată de mult — mutația se găsește pe crom > >m J sex X și se transmite rocesiv Ca atare, sînt afectați aproape exc usiv ieții Aici, informațiile geneticii se opreau După eforturi cui totu rcm^' cabile, s-a demonstrat că tulburarea — mai exact hemofilia e determinată de o deleție genică Tot o deleție condiționează și hemofilia A Realitatea este, evident, mult mai complexă — hemofilia este consecința unor mutații distincte ale genei care controlează sinteza factorului anti-hemofilie Mult mai frecvente sînt substituțiile Ele sînt însă extrem de greu de identificat direct S-a observat că eroarea induce o schimbare a sitarilor de restricție — rezultă deci un fragment ADN cu altă lungime decît cea normală Identificarea anomaliei permite diagnosticul Este, evident, o metodă indirectă Oarecum neașteptat, s-a constatat că genele umane normale au o structură variabilă, cu alte cuvinte, că genele sînt polimorfice Datorită acestui fenomen pot apare situri de restricție noi fie în gena ca atare, fie în imediata ei vecinătate Variabilitatea constituie o premisă -pentru diagnostic Iată un exemplu concludent Genele care controlează sinteza factorului antihemofilic pot avea aceeași lungime sau pot avea -lungimi diferite Deseori unul este constituit din de baze, iar celălalt, din numai de baze (este vorba nu despre lungimea absolută a genei, ci despre lungimea fragmentelor ADN, rezultate sub acțiunea enzimelor specifice de restricție) Fragmentul de origine maternă este format din de baze și include mutația pentru hemofilie Mama este deci heterozigotă — și, clinic, este normală Ea poate avea fete heterozigote, fete normale, băieți normali și băieți afectați în asemenea circumstanțe, se impune diagnosticul prenatal Dacă fătul este XX el va fi clinic normal, chiar dacă este heterozigot Dacă este XY poate fi la fel de bine hemofilie sau normal Diferențierea o asigură ingineria genetică în ipoteza în care pe cromozomul lui X se găsește fragmentul de de baze, se conchide cu certitudine că fătul prezintă o deficiență a factorului antihemofilic Firește, diagnosticul este realizabil doar dacă în familia dată există un polimorfism Pe aceeași cale poate fi recunoscută prenatal înapoierea mentală cu fragilitate cromozomială X Numărul polimorfismelor crește continuu Și o dată cu el se amplifică și numărul tulburărilor genetice detectabile prenatal Interferonii A Isaacs și J Lindenmann anunțau o descoperire oarecum neobișnuită Era, de fapt, o simplă observație, sau părea să fie o simplă observație Puțini bănuiau atunci că medicina se găsea în fața uneia dintre cele mai interesante performanțe ale științei Celulele infectate cu un virus sînt capabile să producă o substanță antivirală earaeteris- dezvoltarea infecțiilor tică A fost numită interfcron, ceoaiece medicament antican- virale S-a bănuit, apoi că ar putea cons i i o partc cel puțin ceros — presupunere plauzibilă pentru ca se dintre tumorile maligne ar fi induse de virusuri Interteronul n gener« valuri de speranțe urmate * "țț măgiri Ani, a r«t « speranță - atît timp ct nu KS EXPliCț ‘ ltXtaXț disponibile erau infime, totuși Mai mult, așa cum s-a văzut uite i ele pure între timp se demonstrase că celulele sintetizează cuex a tipări de interferoni — alpha, beta, gamma , de fapt, smt trei familii n numai puțini ani, genele au fost izolate și donate Se cercetează intens și vin și cele dinții explicații Interferomi intervin în declanșarea proceselor imunologice Datorită lor celulele infectate nu se mai divid Și infecția este limitată Facilitează vindecarea herpesu-lui a papilomatozei a infecției cu virusul citomegalic Interferomi au și o evidentă acțiune anticanceroasă Pe căi mai puțin clare Se pare că ar încetini sinteza ADN-ului și, paralel, ar favoriza dezvoltarea unor antigeni capabili să recunoască și să distrugă celulele tumorale Ameliorează, dar nu elimină cancerul Interferomi abia au fost redescoperiți și sînt utilizați în tratamentul sclerozei în plăci Factorul necrozant al tumorilor determină o necroză hemoragică a tumorii și, uneori, dispariția ei Oarecum surprinzător, factorul necrozant distruge selectiv celulele tumorale Gena care codifică factorul a fost izolată și donată Totuși, nu elimină tumora în întregime După cîtva timp ea se dezvoltă din nou Cașectina bolnavii cu cancer slăbesc Este unul dintre cele mai caracteristice semne ale cancerului ; firește, nu este specific Se știe acum că pierderea în greutate este condiționată de o substanță specifică-cașectina, produsă tot de macrofage Cașectina blochează o enzimă necesară fixării grăsimilor — enzima lipoprotein lipaza Limfotoxina este o proteină sintetizată de limfocite, capabilă să distrugă selectiv celulele tumorale Cercetarea directă a genelor a demonstrat însă că factorul necrozant al tumorilor și cașectina sînt identice Ele au fost incluse în grupa a iar limfotoxina, asemănătoare structural în grupa В : Transferați în clinică, cei doi factori nu au adus ameliorări durabile Se pare că cele mai bune rezultate le-a produs tratamentul combinat, interferon și factor necrozant Interkinonele, produse de macrofage, formează, ca și interferonii, o familie Cîțiva sînt bine cunoscuți Interleukinele sînt indispensabile proceselor de apărare imunologice Participă, de asemenea, la declanșarea răspunsului la stress Rolul antitumoral al celorlalte interleukine nu a fost încă precizat Timusul sintetizează hormoni importanți pentru reglarea imunității Pot corecta tulburările imunologicc atît de frecvente la bătrîni ; de asemenea diminuează frecvența metastazelor Nu s-a descoperit nici un tratament capabil să învingă celulele canceroase S-au identificat însă substanțe auxiliare, susceptibile să prelungească perioada de supraviețuire Este firesc ca victoriile medicinei să fie pasagere Imunitatea este un proces încărcat de incertitudini Dar șansele noastre sînt mai mari ca orieînd Pronind de la factori naturali, se vor căuta noi scheme terapeutice Nu este imposibil ca biologia anilor apro-piați să descopere o cale de a normaliza celula canceroasă (vezi Mihich, ; Rifkind, ) Ar fi o soluție ideală Dacă Oricum sîntem mai aproape ca orieînd de înțelegerea cancerului Un mic miracol TPA (Tisue Plasminogen Activator — activatorul tisular al plasminogenului) Administrat bolnavilor cu infarct miocardic, a reușit extraordinara performanță de a permeabiliza artera coronară în mai puțin de două ore Lista peptidelor, sintetizate prin inginerie genetică, crește incredibil Ele vor redimensiona medicina Iată doar o parte dintre ele : — peptide care influențează activitatea sistemului nervos — enkefa-line, endorfine ; •— peptide care reglează procesul de creștere — printre ele hormonul de creștere, menționat deja — hormoni — care controlează întreaga activitate sexuală — gonado-trofine hormoni tiroidieni, calcitonina — implicată în metabolismul calciului — hormonul antidiuretic insulina — factori implicați în homeostazia sanguină : printre ei factorul antihemofilic, fibrinogen — reglatori ai presiunii arteriale — renină, angiotensină — factori de creștere celulari ; factorul de creștere epidermic (epider-шаі growth factor), factorul de creștere al nervilor (nerve growth factor) , *** peptide care intervin în procesele imunologice-grupele sangvine ЛВО, HLA, interleukine, lipocortină și, firește, interferoni Aproape toate sînt în stadiul experimental Drumul spre clinică este încă lung Nu are importanță Drumurile sînt libere sau vor fi libere în « ! Mihich E , Future perspectlvcs {or biologicul response modifiers, A vlew poiata onc<>togy, , , ; Rilkind R A , Dijferentiatlon inducem Freeing €r celU to mature, Adv in oncology, , , $ + *** - ‘ • • > curind Biolehnologiile ar pu№> aduce doar le-a visat - anttcanteroase, in p> medicamentele pe care medicina imul rînd, apoi antivirale — noi hormoni animale modificate animalele transgenice una dintre cele mai impresionante realizări ale indiei genetica O realizare care anunță genetica viitorului Animale în universul cărora a fost inserata o gena străină Prima străpungere Atunci, R Palmiter și R Brinster au reușit să insereze gena care controlează sinteza hormonului de creștere la șobolan în oul unui șoarece Inserția trebuie să aibă loc într-un moment critic, imediat după fuzionarea celor doi gârneți, atunci cînd cei doi pi o-gameți sînt încă independenți, și nu după contopirea lor Puii născuți au fost de două ori mai grei decît puii obișnuiți Dacă gena este injectată mai tîrziu și dacă va fi captată, va fi prezenta într-un număr redus de celule somatice și rareori și în celulele din care vor deriva gârneții In ipoteza în care transferul genei a avut loc în timpul fecundației, puii vor avea gena și, la rîndul lor, o vor transmite generației următoare Tehnica în sine este relativ simplă — cîteva sute de copii ale genei sînt injectate într-unul dintre micronuclei % dintre celule sînt transformate ( — dintre puii născuți au gena) Injectarea genei nu este lipsită de riscuri Cum inserția nu are loc într-o genă dată, ci oriunde, în cromozomi survin mutații care inactivează gena Apoi, deși o parte dintre embrioni au captat gena, ei nu au prezentat nici o modificare somatică, gena nu a funcționat Nu se știe de ce Manipularea genetică a șoarecilor este deci posibilă Dar procentul succeselor este încă foarte mic Șoarecii au deschis drumul transformărilor specifice După ei au apărut pești și amfibieni manipulați genetic Tehnica este mai simplă deoarece ADN-ul este injectat direct în citoplasmă și deoarece dezvoltarea are loc în mediul exterior Drosofila, din nou ea, a contribuit la elucidarea complicatelor probleme pe care le ridică transformarea Era firesc, deoarece universul ei ereditar este bine cunoscut și deoarece în cromozomii ei se găsesc transpozoni gene care au capacitatea de a-și părăsi poziția și de a se insera în oricare alî raport tehnol°Sic inserarea unei gene într-un transpozon nu ridica dificultăți deosebite Experiențele au loc pe ouă fecundate Pe această cale, în și , echipa lui G M Rubin a reușit să restabi-lească culoarea normală a ochilor - drosofilele normale au ochii de culoare roșie; consecutiv unei mutații, drosofilele au ochii depigmental a reușit să restabi- АЛЛ Animalele transgenice fac parte din biologia contemporană Ca oricare dintre străpungerile științei, ridică numeroase întrebări Ne interesează în primul rînd omul începem să ne întrebăm dacă nu cumva hormonul de creștere nu va fi larg utilizat în biologia umana —- nu în medicină, unde este cu totul justificată folosirea lui Din dorința părinților de a ameliora parametrii somatici ai copiilor lor Dar, înainte de efectuarea primelor experiențe umane, vor trebui elucidate toate consecințele posibile Șoarecii transgenici au un potențial reproductiv diminuat și o longevitate mai mică decît animalele obișnuite Apoi inserția geneloi am-plifică frecvența mutațiilor Se știe apoi, din experiențele realizate pînă acum, că nivelul circulant, al hormonului de creștere este semnificativ mai mare decît nivelul normal Explicația este simplă — noul hormon scapă sistemelor de reglare fiziologice (vezi Constantini, Jaenish, ) Metoda folosită în aceste cercetări nu va putea fi transpusă în biologia umană — este evident că nimeni, nu va accepta niciodată injectarea prenatală a hormonului de creștere sau a oricărui alt hormon Indiferent de motivații De altminteri, toate experiențele pe embrioni sînt interzise Și vor fi prohibite și în viitor Dar dacă totuși UN MODEL APROAPE PERFECT Nanismul hipofizar este la fel de vechi ca și specia noastră Trebuie să fi apărut de nenumărate ori în toate populațiile lumii Sporadic, s-a fixat Pigmeii africani sînt, de fapt, nanici hipofizari — o formă particulară de nanism Piticii armonici, din circurile de odinioară, aveau un deficit de hormon de creștere Depășeau rareori un metru — atunci cînd deficitul hormonal este parțial Uimesc prin spontaneitate Dincolo de aparențe, se întindea universul trist al perspectivelor înțelegeau că locul lor este în afara comunității sau la marginea ei Știau că medicina nu poate face nimic pentru ei îi consola cum putea, dacă avea timp pentru ei Spre deosebire de acondroplazici, piticii cu un cap aparent disproporționat de mare, prins pe un trunchi relativ lung, dar cu membre scurte, au fost ignorați de artă Apar rar Frecvent sporadic, s-au întîlnit totuși destul de multe fa-mi ii cu mai mulți copii anormali Ca și cum ereditatea s-a îndrăgostit de e₽” eicapricit Nu a fost greu să se demonstreze că tulburarea este i ară Și nu a fost greu să se demonstreze că este consecința deficien-' ormonului de creștere — homon produs de glanda hipofiză Nu există вапЬигуПгерогіПСо і ч п чі ^т?’\ generînd întrebări pe care In fiecare an, Pămîntul adăpostește alte de milioane de oameni M-am oprit de multe ori asupra datelor pe care le voi reamini lumea dezvoltată un individ consumă în timpul vieții lui, , tone de oiîu tone de carne, tone de lapte și unt, milioane de apa și de litri de benzină - în S U A Cifre incredibile Lumea sărac consumă mult mai puțin Dacă toate populațiile lumii ar folosi can-uați similare de alimente și de energie, am fi martorii unei crize insolubile în același timp, în spitalele lumii a treia domnește tristețea — lipsesc medicamentele, baza tehnică este rudimentară bolnavii sînt tratați preferențial despre situația dramatică a medicinei din Camerun a scris B Hours ( )l Pagini patetice despre una dintre cele mai cumplite forme de discriminare socială Firește, aceeași situație se întîlneșie în multe regiuni defavorizate Viitorul cere idei noi și oameni noi Copiii de azi trebuie pregătiți pentru lumea care vine Ei știu mult despre propria lor țară, dar nu șliu nimic despre problemele globale Nu înțeleg geneza crizei energetice, a crizei alimentare,, nu descifrează: istoria proceselor care au dus la deteriorarea atît de marcată a mediului ambiant Ei nu știu că planeta are resurse finite, că nu se pot exploata, demențial, toate bogățiile naturale Nimeni nu le spune că minereurile sau petrolul nu sînt regenerabile și, ca atare, că risipa amenință viitorul Este nevoie de o educație adaptată deceniilor viitoare Altfel, adulții de mîine se vor trezi în fața unor crize succesive, mereu mai grave Ele vor fi rezolvate dacă tinerii de acum înțeleg întreaga complexitate a lumii noastre (vezi Muller, ) Ei tiebuie să știe că planeta se va încălzi și că o dată cu creșterea temperaturii medii se vor topi ghețarii, nivelul mărilor va crește și multe orașe, de pildă Washington sau Londra, vor supraviețui numai dacă vor crea puternice sisteme de protecție — nimeni nu îndrăznește să evalueze costul lor în Africa, eroziunea, ea va deveni o preocupare mondială a atins deja dimensiuni incredibile Numai platourile înalte ale Etiopiei pierd anual un miliard de tone de pămînt, Aceste regiuni, cîndva foarte bogate, nu pot asigura viața oamenilor și a animalelor O foamete cum-P s-a lăsat asupra Etiopiei în — Pădurile Amazonului și a e Mekongului dispar în locul lor pătrund deșerturi triste cyitai' ^ ^- care ne amenință sînt atît de mari încît pesimiștii, nu au ezitat să afirme că în viitorul nu prea îndepărtat planeta va trăi o ca-tan, ' ?jrUS B’’ L tat soreter- Sant& publiqw Franc“Ui R” Ьо"'іепг> d '« Daix, ă l'amour, e et sociâtă au Cameroun, Paris, Harmat- j Edit Pierron, Sarreguemines, tastrotă similară celei de acum <> do milioane de ani amintite dinozaurii împreună cu ei au fost eliminate , dintre spe ciile existente UN PERICOL DESEORI REAL FRECVENT IMAGINAR Mă voi opri mai mult asupra radiațiilor ionizante și asupra efectelor lor biologice Din rațiuni ușor de înțeles Am citit cîndva un eseu despre începuturile radiologiei (Berry, )l Era la sfîrșitul secolului trecut Descoperirea lui Rontgen părea un miracol Nimeni nu bănuia atunci că, peste cîțiva ani, știința avea să numere alți martiri A fost nevoie de trei decenii pentru a se preciza primele măsuri de protecție a radiologilor și, evident, și a bolnavilor Nu a fost singurul tribut plătit pasiunii După holocaustul de la Hiroshima și Nagasaki, radiologii au fost studiați sistematic Nu a fost greu să se observe că dezvoltau leucemie de nouă ori mai des decît ceilalți medici Dar datele au fost greșit interpretate Radiologia nu implică riscuri particulare Acum Iradierea rămîne una dintre cele mai chinuitoare preocupări ale lumii contemporane O teamă firească Nu este vorba despre iradierea masivă consecutivă unui cataclism nuclear, ci despre iradierile medicale cu doze mici, așa cum sînt dozele folosite în investigațiile curente Nimeni nu le contestă utilitatea Dar din nou trebuie să cîntărim riscurile și beneficiile Radiobiologii deosebesc două tipuri de radiații — naturale și artificiale , calitativ sînt similare Doza pe care o primește un individ este con-diționată de mai mulți factori, de sursa de iradiere, tip de activitate în mod obișnuit, un individ este supus unei iradieri de mSv (Sievert), măsură care înlocuiește unitatea de rem atît de larg utilizată în radio-biologia clasică Cantitatea de energie absorbită și, implicit, intensitatea ezlunllor e te exprimate tn gray (Gy) sau, !n terminologla mal veche, ' ' y £ "’ lad' Pentru a înțelege semnificația acestor date este “ ,‘T!L*re“ml"toascil ЛИ banal o radiografie pulmonară cue IrnSv, Doza maximă admisă este de mSv/an, rentieri oarecum aTt C°J?Seclnte e^tice Și somatice Este o dife- oarecum «bitrarâ, deoarece ambele sînt rezultatul leziunilor Berry j R , The radioloalut as nnh,an «i- traled in early radiologist and iheir Datlenn ^i°r> r°diation hazard to man demons-paucns, j Roy Soc med og survenite transmisă (rec dincolo de individ nivelul informației genetice Modificările genetice sînt \ generației! următoare, în timp ce transformările somatice nu Manifestările obiective sînt determinate de doza primita — dincolo do an prag radiațiile sînt letale, iar sub un alt prag, sînt aparent inofensive» Aparent, deoarece orice doză, oricît de mică, poate amplifica, la nivelul populației, frecvența mutațiilor cromozomiale și genice, precum șî incidența cancerului și a malformațiilor congenitale Trebuie sublimat că există o relație lineară doză-efect Iată acum o parte dintre concluziile impuse de radiogenetică : radiațiile ionizante amplifică frecvența anomaliilor cromozomiale (și a celor numerice și a celor structurale) ; — măresc incidența mutațiilor genice Celulele au însă capacitatea do a recunoaște mutațiile și de a le corecta Nu toate erorile sînt însă corect reparate Astfel, un procent oarecare de mutații va persista Este interesant că există mai multe tulburări ereditare care se disting printr-o sensibilitate excesivă față de radiațiile ionizante Ele sînt rezultatul unei deficiențe a sistemelor de reparație a leziunilor ADN Purtătorii acestor anomalii dezvoltă, extrem de frecvent, cancere Ne interesează o problemă de maximă importanță — care este proporția mutațiilor radio-induse din totalul mutațiilor — este vorba despre iradierile cronice cu doze mici Răspunsul este incert, deoarece nu pot fi extrapolate cu suficientă siguranță concluziile radiogeneticii experimentale Cu toate rezervele posibile, se poate admite că amplificarea de cinci ori a dozei de iradiere va adăuga — de noi tulburări ereditare la fiecare milion de nou-născuți ; această fracție trebuie adăugată fondului preexistent de tulburări genetice și parțial genetice S-a calculat și doza de dublare a mutațiilor — ea este de — mSv — în cursul unei generații un individ primește o doză de mSv — o generație are de ani % Radiațiile ionizante sînt și teratogene Efectul depinde de momentul iradierii înainte de implantare, radiațiile ucid embrionul sau îl lasă să se dezvolte — conform legii totul sau nimic Perioada următoare de organogeneză este perioada de maximă sensibilitate Iradierea poate induce numeroase malformații — în condiții experimentale Rolul radiațiilor naturale este greu de apreciat Cercetările efectuate la Hiro-shima și Nagasaki, printre copiii născuți din mame iradiate cu doze de Gy, nu au reușit să descopere mai multe malformații decît în restul populației-neiradiate Nu s-a modificat nici incidența mortalității infantile înapoierea mentală asociată cu diminuarea circumferinței craniene Radiațiile Ionizante sînt radiații care smulg electroni de ne straturile оегіГегіго ale ацшшог induelnd fenomenul de ionlzaro Ionii pot acționa и U"e mo,eMcul®« snu indirect, generînd radicali liberi Există un iaport dnect între doză șl numărul de Ioni format un — Drumurile speranței / a fost la fel de mare în cele două populații Nici insînt tural radioactiv semnificativ crescut va orile acelorași par^iet superioare celor observate în zonele c-u ^Xr — îndeosebi a leu-Iradierile prenatale amplifica frecvența cancer an cemiilor și a multor malformații — a microcefaliei, ~ , maliilor scheletice Iată sumarizate, în tabelul care urmează consecințele mai mult sau mai puțin certe ale-iradierilor cu doze mici ( mGy mia de feți) * , , w л — unul va muri fie înainte de termen, fie curînd după naștere , cinci vor dezvolta cancer înainte de a împlini vîrsta de am, a ți cinci vor prezenta variate anomalii somatice ; — un procent variabil, direct proporțional cu doza, va fi constituit de copiii handicapați mental După doze mai mari de , Gy procentul ajunge la (enorm) Acesta este radiologice prețul pe care comunitatea îl plătește investigațiilor CÎTEVA DATE SUPLIMENTARE — cel mult % dintre cancerele de sîn și dintre leucemii sînt consecința iradierilor medicale Aceste cancere se dezvoltă tardiv — spre de ani leucemia și spre de ani cancerul de sîn (Evans și col ) Nu este totuși puțin ( de tumori de sîn și de cazuri de leucemie, anual, în S U A ) Au fost studiați supraviețuitorii bombardamentelor de la Hiroshima și Nagasaki Cercetarea s-a întins de-a lungul multor ani Așa cum era de așteptat frecvența tumorilor, a leucemiilor, a cancerului tiroidian, digestiv a crescut semnificativ (aproximativ de cazuri suplimentare printre cei de dispăruți pînă în — din de supraviețuitori) ; — au fost cercetate numeroase grupe umane, iradiate medical sau accidental Un loc aparte îl ocupă copiii iradiați în cursul vieții lor intrauterine O asemenea iradiere este acum un eveniment extrem de rar Dar în anii trecuți, numeroși feți au fost iradiați, cu doze mici, de — R Restudierea copiilor iradiați prenatal a demonstrat că incidența cancerelor este cu %— % mai mare Dar nu este sigur că excesul este consecința iradierii Nu este sigur, deoarece numărul cazurilor de cancer este mic, deoarece printre copiii iradiați prenatal la Hiroshima și Nagasaki nu au apărut mai multe tumori decît printre copiii neira-diați și deoarece datele experimentale sugerează că fătul nu este mai sensibil decît copilul sau adultul Apoi, și presupunerea nu poate fi ne- Evans J S , Wennberg J E , graphy on the incidence of breast , , , Mc Neil В The influence of diagnostic radio-cancer and leukemia, New Engl , j Med , , > - ■ = •- ■ -logi, iradiați profesional, cu — R pe an După dc am, ei nu au dezvoltat mai multe leucemii decît restul populației; — printre femeile iradiate pentru cancer de col uterin frecvența leucemiei este la fel de mare ca în populația de conți ol, — nici căderile radioactive nu au modificat incidența leucemiilor Informațiile sînt însă contradictorii Chiar atunci cînd datele sugerează existența unei asociații iradiere-leucemie, relația este rezultatul prelucrării statistice a unui număr redus de observații Și Yalow conchide că va fi foarte greu să se demonstreze existența unui prag cancerigen pentru dozele mici de radiații ionizante Apar mutații genice, este cert, dar numai după doze foarte mari — de R —-de de ori mai mari decît cele obișnuite, consecutive iradierii naturale, medicale, și celor produse de uzinele atomoelectrice ' Unde este adevărul ? Premisele sînt reale — cele două bombardamente de la Hiroshima și Nagasaki Restul a fost imaginat de calculatoare Și scenariul eete, foarte probabil, incomplet Un război nuclear va însemna dispariția unui miliard de oameni Daca nu cumva, și presupunerea este plauzibilă, va însemna extincția Dacă nu cumva, ьресіеі noastre Nu numai a ei, firește» ®ar nu ne mai interesează dacă Pămîntul va fi ocupat de insecte bizare, venite din fantezia nețărmu-nta a unui caricaturist, sau de specii ciudate de animale și plante secundare pion de radiații mufcigene Despre consecințele unui război nuclear s-a scris enorm Asupra lor de la sfîrșitul războiului, edu X al ’ ГТ’ luptînd pentru o rațiune sacră“ Ял undeva oamenii au murit, extincție este implacabil Că o lege UnfoeXXi П Orice ambiant a pătruns un agent perturbator “ UVertlsment “ în mediul Cercetarea tulburărilor clinice va ehieia» piele întrebări pe care le ridică nrnhi Г ° parte dintre multi-P aie ie ndică problema mutațiilor Vom avea mai multe răspunsuri atunci cînd vom reuși să studiem frecvența vanan, telor proteice rare Un studiu preliminar, efectuat la Londra, sugerează că rata de mutație a acestor variante este de , X Ю' pe genă, pe generație Iar răspunsul ultim va fi adus de studiul ADN-lui, Se știe deja că la fiecare de nucleotide una a fost victima unei substituții Pornind de la faptele cunoscute putem presupune că dezvoltarea masivă a industriei chimice nu va antrena un apocalips genetic Continuitatea speciei nu va fi periclitată, deși medicina va fi obligata să ocrotească un număr oarecare de copii handicapați — dincolo de procentul așteptat Există un preț al progresului ; știm și trebuie să- plătim Cu condiția ca el să fie acceptabil — ce înseamnă însă acceptabil ? sute de copii handicapați ; mii sau zeci de mii de infirmi și de înapoiați mental ? Nu putem renunța la marile noastre realizări, dar putem tempera entuziasmul cu care mergem înainte Acum de milioane de ani, la sfîrșitul permianului, dispăreau % dintre specii Cu de milioane de ani în urmă se termina era dinozaurilor Nici una dintre ele nu a fost o simplă substituție, impusă de restructurări mezologice majore — de iradieri masive, de meteoriți giganți, de schimbarea climei ci evenimente cu consecințe hotărîtoare pentru evoluție Extincția dinozaurilor a lăsat spațiu liber micilor mamifere din care va deriva tîrziu și linia hominidelor Firește, nimic nu anticipa o asemenea evoluție Destinul evoluției este din nou amenințat De data aceasta nu de imprevizibil, ci de noi înșine Pe nenumărate insule, mari sau mici, pierdute în apele Pacificului sau ale Atlanticului, zeci sau sute de specii nu mai există de mult Altele vor dispare în curînd Viața va uita în primul rînd marile mamifere, cu excepția celor domestice, apoi micile mamifere, reptilele și păsările % — % dintre animalele pădurilor tropicale vor fi masacrate de om, el însuși supus presiunilor Nu vor fi cruțate nici animalele marine — balenele, focile ființele recifurilor, direct sau indirect, urmarea poluării masive a mărilor și a oceanelor Vor muri nu numai lacurile și pădurile o dată cu ele vor aparține preistoriei vieții și mii de specii de insecte adaptate pădurii Vor continua să persiste insectele — păianjenii, furnicile bacteriile și virusurile Spațiile goale vor fi ocupate de speciile cele mai mobile Foarte’ probabil se vor multiplica necontrolat micile mamifere, inutile economic — șoarecii, șobolanii, , Va reîncepe oare evoluția marilor mamifere ? — nu neapărat a celor cunoscute Nu știm Răspunsul îl va aduce ingineria genetică Dar cert, niciodată Pămîntul nu va mai privi aceleași specii Poate vom crea altele rnai utile sau mai „frumoase** altele însă Cu un potențial adaptativ in- ferior celui al lumii animale actuale — deoarece nu au trecui, prin „sila“ neîndurătoare a selecției noastre artificiale Cum va arăta oare această lume i Incredibil o cincime dintre cele aproximativ milioane ele specii animale și vegetale va dispare în deceniul următor în regiuni e i >p * itinerariul - - « -totuLaltul Impredictibil Ar fi suficient ca oricare dintre evenimentele Xu trans£”mării “ « tosl eare au traversat istoria piauotei'U ou se fi Schwartz J H,, HQinînQid evolution a pology, , , , on' A leview and a reassement, Curr Anțhro- ei ar fi cu ca oricare dintre evenimentele I s Odată apărută, o specie anunță nenumărate alte specii, și viața exp sfidînd orice lege -oxmîntiil dacă nu dispăreau Toți biologii s-au întrebat cum ar fi arătat Pămintul daca t dinozaurii; dispărînd au făcut loc micilor mamifere, care ca farti reze, peste „puțin timp, linia hominidelor Toți ne in re a fost evoluția mamiferelor dacă nu survenea reducerea mozomi Ar fi fost Pămîntul dominat de o specie oarecar „ P zei inteligență ? Sau ar fi evoluat și ei spre o specie creatoar > Ce ar i însemnat însă „creatoare ? Ar fi dezvoltat un limbaj rudu™^ ' ? creat o cultură litică simplă adaptată doar unei precare supravieț • Firește, evoluția hominidelor se putea opri oriunde — la australopițeci, la Homo erectus sau la o formă primitivă de Homo sapiens asemana-toare neandertalienilor Ar fi absurd să ne imaginăm că evoluția hominidelor a fost orientată - ipoteza a fost apărată deseori în antropologia cla-sică — cu nuanțe nemărturisit creaționiste Este suficient săjorivim ornu pentru a înțelege că este departe de a fi un model pe care să-l copieze și restul universului în fiecare moment al istoriei lui putea dispare sau putea merge pe drumuri cu totul bizare, bizare pentru noi Oricum, nu știm și nu vom ști niciodată dacă evoluția ar fi putut imagina o specie superioară nouă un Ното sapientisimus Pentru evoluționismul de tradiție darwiniană întreaga diversitate de specii, pe care a cunoscut-o și o cunoaște Pămîntul, a fost și este produsul mutațiilor și al selecției naturale Mutațiile aduc noul El este supus judecății selecției naturale și ea decide ce gene vor fi păstrate și ce gene vor fi eliminate Decizia sa este irevocabilă Genele care nu ameliorează potențialul adaptativ vor fi eliminate o dată cu purtătorii lor Ca atare, nu există gene neutre Indiferent care genă prezentă în universul genetic al indivizilor trebuie să confere un avantaj selectiv Hotărîrea este puternic influențată de mediul ambiant Aceeași mutație poate fi favorabilă într-un set de circumstanțe și nefavorabilă în altul Dacă mediul se schimbă, o genă indispensabilă supraviețuirii devine inutilă sau devastatoare Este o teorie de o logică perfectă Aparent, deoarece lasă, de fapt, fără răspuns, marile întrebări ale evoluției Selecția naturală este un proces care satisface nevoia noastră de înțelegere Este totuși o construcție provizorie Și insuficientă Chiar dacă circulă ca o mare certitudine Dar nu o dată biologia credincioasă lamarc-kismului a susținut că întîmplarea nu este totul A atribui hazardului pur formarea creierului sau a ochilor înseamnă o simplificare enormă a reali-cu multă nu kismului a susținut că întîmplarea nu este totul A atribui hazardului tății biologice Cu toate acestea evoluția lor poate fi urmărită -siguranță A urmări drumul unui caracter, oricît de complex ar fi el înseamnă a- explica ’ Deci întîmplarea pură dar cum a reușit ea singură să creeze un sistem un W — Xt, la rtndul braț Mhvii î Șl «» «le telul Hul 'd^,™nulu Ca răspuns, liliecii b, posibiliuto de a detarta flu- « iâvasinat ilarii de zbor do aBX - n isUm de bruiaj turiv Și fluturii au găsit un nou mijloc do арМаю '’dUS'X^ dar pe aceeași linte de glndire, un cărămiri cu speranța că se vor dispune într-o casa locuibila (Wadd g eliminăm hazardul sîntem obligați să acceptăm altă( cxph^-tie Care ? Intervenția unui creator, cum făcea R Chauvin recent ( ) , să susținem așa cum observa Watson ( ) că „hazardul a jucat mare rol in evoluție, dar că acțiunea lui a fost servita de un sistem de informații semiascunse în haosul cosmic \ Să revin la hazard Biologia poate enumera serii de observații, care nu se mai supun legilor darwiniene Chauvin reamintește cîteva bizare fapte Orhideea a descoperit o cale de reproducere imposibila Formarea seminței presupune unirea polenului cu ovulul Frecvent, polenizarea o I' ( * Dar orhideele nu produc nectar și ca atare nu atrag albinele Pentru a se reproduce, orhideele au inventat un sistem cu totul inedit — petalele imită forma unei viespi și secretă un parfum identic cu cel al viespilor femele Nu este totuși suficient Masculii apar cu o lună înaintea femelelor O perioadă lungă în care își caută o femelă Corolele orhideele secretă o substanță identică cu cea pe care a produc femelele Și masculii, înșelați de forma corolei și de mirosul plantei, vor să fecundeze „femela“ Reușesc doar să transfere polenul pe pistil Suficient pentru a asigura înmulțirea plantei Tot Chauvin citează un alt exemplu, la fel de straniu, incompatibil cu dogma darvvinistă Masculii unor albine singuratice participă la reproducere numai după ce au un miros caracteristic Acest miros este conferit de contactul cu anumite orhidee în acest timp se realizează și fecundația Plantele carnivore sînt o adevărată capodoperă a evoluției Ele au pus la punct serii de procese remarcabile, capabile să atragă victima, să o difere și să utilizeze elementele nutritive rezultate din digestie и-ГеП^Ги captarea Pradei sînt utilizate capcane extrem de variate li- chide yiscoase, tentacule, valve, care se închid instantaneu Victimele sînt cana insectele nu mai au nici o sansă fu - « г daU P^nse ш сараи nici o șansa Ele smt digerate enzimatic și absor- wa s«» L Hisioire ЙЬКЙЙ», im Allen-unwin, Bocher, bite prin procese extrem de complexe (vezi Lloyd, ; Baffray și col , ) Mecanismele biochimice subiacente sînt însă necunoscute Și apar întrebările : de ce selecția a fixat specii a căror suPravl^rt este condiționată de atîția factori ? Cum s-au realizat etape e c *StEste greu de găsit un ansamblu explicativ coerent Este imposibil ca seriile de mutații, implicate în reproducerea orhideelor, sa fi aparut simu -tan și la viespi , , „ De aceea mulți paleontologi au pus la îndoială validitatea argumentele darwiniste Evoluția spre forme mereu mai complexe și, implicit, spre forme mai bine adaptate, sugerează că transformarea speciilor a fost orientată Printre numeroasele date care par să susțină presupunerea figurează evoluția succesivă a peștilor, a bacteriilor, a reptilelor și, în cele din urmă, a mamiferelor Drumul invers nu a fost străbătut niciodată Evoluția are deci sens Privind dintr-un unghi antidarwinist, s-ar putea spune că evoluția a căutat deseori soluția optimă Dintr-o multitudine de alternative a păstrat una singură Remy Chauvin afirmă că marile transformări au fost pregătite lent (ipoteza nu are conotație finală) Dincolo de toate incertitudinile, evoluția a însemnat o enormă amplificare a informației genetice în timp ce un virus ARN este constituit din IO nucleotide, o bacterie include IO nucleotide, echivalentul unei cărți, într-o celulă umană se găsesc nucleotide, suficient pentru a realiza o bibliotecă cu de volume — în comparația lui Eigen ( ) Numai un segment, probabil foarte mic, este folosit pentru sinteza proteinelor Restul pare de prisos Dar și-a permis oare evoluția să irosească atîtea potențiale posibilități ? Se presupune că da, dar este o simplă supoziție, în contradicție cu principiile economiei Firește, am putea avansa numeroase ipoteze explicative Preferăm însă să mai așteptăm puțin GENETICĂ ȘI CULTURĂ Pămîntul are doar , miliarde de ani O apariție recentă în jocul de galaxii al universului — universul este relativ, tînăr, are numai de miliarde de ani, dacă nu cumva mai puțin ; universul nostru, la rîndul lui, este poate o secvență din istoria infinită a devenirii materiei Viața a cerut aproape patru miliarde de ani pentru a fi o certitudine A devenit o aventură o dată cu nașterea organismelor rudimentare, alcătuite din celule specializate Aceasta se întîmpla în urmă cu de milioane de ani Mamiferele au numai de milioane de ani, maimuțele de milioane' ima'?}? w F’ Tț,e cw’‘ ll’;o ’ows P,(l lts> Chronlca Botanica, Dover Publ New York Sequen?es^l M'’ B’ Ce F” Dantin P,> Les Plants carnivorei de France, Paris, EcL Eigen M , Darwin und die Molekularbiologie, Angew, Chem ^ Ifl — Drumurile speranței iar australopitccii ninidl, mlUoune « "XlualA, abia a intrai de ani Homo !ntr un rltm care «ează ima- ди v- — - » v tl Яггіг două milioane de «ini ^ prima ce burat liniștea oceanelor Nici un vis ătruns definitiv în istoria vieții, lulă a învățat să greșească și greșeai P a încetat să mai fie Din clipa în care natura a descope f ’ a într Un început de drum, o himeră Fiecare accident se putea fiecare dată o viață, fără final previzibil Eroarea genera o era evenimentul care dă- Sa IjH**Xltst cXotț si XX : X^tim Д a este supusă unor constrîngeri Oricum, hazardul este ireversibil și ireparabil Eroai ea poate reapare, dar, în alt context, are alte semnificații Mutația este cel mai important factor evolutiv Pentru toți reprezentanții neo-darwinismului, mutația este cu totul întîmplătoare Imensa majoritate a acestor accidente are efecte negative, Nici nu ar putea fi altfel de vreme ce perturbă un echilibru realizat greu, după nenumăiate tentative Pentru darwiniști există doar două mari categorii de erori — negative și, extrem de rar, favorabile Cu toate eforturile generațiilor de evo-luționiști, a fost aproape imposibil să se demonstreze avantajul pe care îl conferă o mutație dată Există cîteva exemple aceleași care revin obsedant — mutația pentru hemoglobina S și malarie Foarte probabil, cele mai multe mutații sînt neutre, ele nu protejează, dar nici nu elimină indivizii purtători Trec din generație în generație, sfidînd selecția naturală Hazardul decide dacă vor persista sau dacă vor învinge timpul Oricum mutațiile sînt extrem de frecvente Dacă J Monod ( ) are dreptate, în fiecare generație a speciei noastre apare o mie de miliarde de mutații, firește, este greu de demonstrat afirmația lui Nu poate fi prea departe de realitate Suficient de multe pentru a explica și speciația și variabilitatea populațiilor Fără mutație nu mai înțelegem evoluția Nici patologia umană Este evident de prisos să mai repet că toate tulburările genetice sînt expresia acestor inevitabile accidente ІоаеёТр-”’ 'Stf “ ‘OtU : Sm‘ Oare intotdeauna mutațiile întîmplă- Răspunsul nu este simplu Se admite acum că o parte dintre ele aP°MuH timp‘m re iUni Cel puțin, la bacterii Iară BănTam ST in ZI țCCiden‘ ban» » denotație partieu-bine definite molecular Acum «tecS SstSșm MuTaUa e t’ ”” unei Р-Г S Ke dUpIiCatiita - -«ecu“v este de prisos ^Xtade “ u îri “ТТТ organizat Cu multă șansă, devine o parte a cduV o n •ulei, o parte cu drepturi de- pline Duplicațiile sînt cele ce au creat seria hemoglobinelor Probabil, multe alte caractere au aceeași geneză л A Mult mai dese sînt banalele alterări, substituțiile, în primul nnd înlocuirea unei baze cu altă bază, implicit, a unui со on cu a • J „e cele din urmă, a unui aminoacid cu alt aminoacid Structura Piotei poate modifica semnificativ sau nu, noul codon poate codifica un arm acid similar sau diferit de codonul primitiv întîmplarea poate trans un codon cu sens într-unul fără sens, care anunță terminarea sintezei proteinei Sau, alternativ, consecutiv unei substituții, un codon de terminație devine un codon obișnuit și sinteza continuă pînă la apariția altui semna Rolul evolutiv al acestor mutații este discutabil S-a crezut și se mai crede uneori că ele au constituit motorul evoluției Frecvent, ele aduc micile inovații de care are nevoie celula în căutarea altui destin Mult mai probabil aceste mutații au fost tolerate deoarece lăsau celulei șansa de a supraviețui — dacă eroarea este compatibilă cu supraviețuirea Micile mutații, așadar, au amplificat variabilitatea genetică a speciei, dar nu au participat la transformarea ei Și speciația ? Sînt posibile mai multe răspunsuri : — o remaniere majoră, reducerea sau multiplicarea numărului de cromozomi, a antrenat izolarea reproductivă a unui mic grup Se conturează o nouă aventură a evoluției Acest mod de speciație pare să fi fost frecvent în lumea plantelor, nu însă și în cea a animalelor ; — transformarea a fost gradată, conform darwinismului Dacă presupunerea este corectă atunci istoria vieții ar trebui să fie istoria formelor de tranziție Or, aceste forme intermediare au fost rareori găsite Aproape întotdeauna evoluția pare să se oprească un timp, uneori extrem de mare, pentru ca apoi o specie sau un grup de specii să dispară și să fie înlocuit cu altă specie sau cu alt grup de specii Acest proces a fost numit echilibru punctat (S Jay Gould, și Niles Eldredge) Spre deosebire de darwi-nismul tradițional, noua teorie admite că transformarea s-a desfășurat exploziv, cuprinzînd populații întregi atît de repede încît selecția naturală nu a mai avut timp să testeze valoarea adaptativă a formelor intermediare Ipoteza este seducătoare, dar rămîne o simplă ipoteză cu puține puncte de sprijin S-a presupus, pentru a reaminti un singur argument, că transformarea bruscă a unei specii este expresia poliploidizării Este posibil, dar nu pare să fie și probabil S-ar putea, mergînd pe aceeași linie de gîn-dire, ca speciația să fie rezultatul înjumătățirii numărului de cromozomi Din nou un joc al ipotezelor Operăm mai departe cu presupuneri Avem și certitudini Evoluția a însemnat, pentru a reaminti unul dintre adevărurile geneticii, o creștere enormă a cantității de informație •• * tf’cî Este însă cert că un toi Am vorbit exclusiv despre factorii sfrjctă a termenului Cultura remarcabil l-a avut cultura in accep ,iu£jezvoltînd o cultură litică, a influențat frecvența și distn uția » mereu mai mari, omul a de-inventînd focul, învățînd să vmeze ani ^ naturaL Putea traversa venit mereu mai puțin dependent cataclismelor Mai tîrziu perioadele de frig și de seceta, stabile Și a oferit un agricultura a așezat populații e prevăzători S-a pre- avantaj selectiv tuturor celor care au № P^ * secințele genetice ale invaziilor păstorilor nomazi din păstori Ei sint pe cale de dispariție, deoarece au refuzat alt; mod de P tare Probabil vor dispare și ultimele triburi de capoizi — de boșima i , hotentoți, din deșertul Kalahari Vor dispare, deoarece au ramas credincioși vînătorii și culesului în ultimul secol, alimentația noastră a cunoscut proiunde restructurări Ea păstrează foarte puțin din particularitățile hranei populațiilor paleolitice Oricît de mare ar fi potențialul adaptativ al speciei noastre, este greu de admis că restructurările dietetice nu au avut nici un fel de consecințe Dimpotrivă, sîntem tentați să credem că un segment important din patologia contemporană este produsul neadaptării la un nou mediu Un nou mediu înseamnă și alcool, fumat, multe grăsimi, multă sare, mulți carbo-hidrați rafinați și puține fibre Un regim alimentar pentru care nu avem nici o experiență evolutivă Am evoluat, deoarece știm să învățăm Se pare că este una dintre particularitățile vieții Toate speciile învață Chiar și insectele în același timp însă unele componente ale comportamentului sînt fixate genetic Ca și cum evoluția a prins în chenare rigide ceea ce pare indispensabil supraviețuirii, lăsînd spații libere învățatului Observarea îndelungată a speciilor de Pavian a dus la concluzia că aceste maimuțe au forme definite de organizare socială Fiecare grup are limite comportamentale distincte în zonele de contact apar caractere hibride, fapt care sugerează că ceea ce numim comportament, inclusiv organizarea socială, implică și participarea eredității și prezența mediului Dezvoltarea relațiilor sociale cere deci o componentă genetică Ea se supune legilor clasice ale eredității mendeleene bil comportamentul social este condiționat de ■ pripind la realizarea unei etape biochimice Ar SU SP“‘a "°aStră Se mentU‘ ereditar relațiile Este extrem de dificil să diterențlem ponderea celor două componente Etologu au mers pe un drum interesant - „ *”'■ U «"taehe, M , ,M imigrației din anul •> în funcție de AMESTECUL POPULAȚIILOR Pămintul" ei, cu destinul ei lanetâ Este o certitudine, una dintre marile certitudini ale biologiei umane că fără un permanent schimb de gene specia noastra s-ar ft spart ян -multitudine de specii distincte, fiecare cu evolutiv, probabil intr-o continuă luptă pentru supraviețuire O p multispecifică iată un subiect de literatură științifico-fantastica, pe mai-pot broda infinite variații Dar oamenii s-au încrucișa întilnit, fără sa se întrebe dacă procesul este sau nu disgenic S-au încrucișat albii cu negrii, albii cu galbenii, galbenii cu neXii uretuundem Dacă vechii antropologi au dreptate, atunci cîteva einea căruia se trebarea nu este retorică Ea a frămîntat întreaga biologie a deceniilor trecute Aparent motivat — genele populațiilor sînt coadaptate Ames- tecul ă armonia sistemelor genice Consecutiv, potențialul adap- tativ se reduce Specia rămîne ca atare, faptele sînt evidente Dar cu ce preț ? Nu cumva un fragment din mortalitatea infantilă sau dintre malformațiile congenitale reflectă acest fenomen ? Dacă este așa, atunci amestecul interrasial trebuie oprit, indiferent de amploarea dificultăților numele intereselor noastre comune Punctul de pornire părea însă discutabil Genetica experimentală dovedise că hibrizii prezintă numeroase caractere favorabile — vigoarea hibrizilor Cercetarea este, practic, Parametrii cu semni- ficație genetică trebuie definiți înainte și după metisaj, ținînd seama de subtila interacțiune ereditate-mediu In , Morton a studiat certificatele medicale ale со pi iilor născuți în Hawaii, între și Au ales această populație deoarece este compusă din hawaieni, europizi și mongolizi — chinezi și japonezi — precum și din coreeni tn Hawaii, căsătoriile interrasiale sînt obișnuite și au survenit recent Morton a avut la dispoziție două generațiil Rezultatele au fost concludente - nici mortalitatea infantilă nici mnl formațnle congenitale, nici complicațiile materne la naștere nu au fosr diferite de cele observate în populațiile inițiale Frecvența unor mii’ formații diferea însă de la o rasă la alta sau de la o pooulație la alta' așa cum, dealtmmten, era de așteptat Accentuarea heterozigoției a redu^ cidența tulburărilor recesive, proces previzibil Monogr Hum Cenettes,UinW ? S‘ M‘ M‘ P’’ °f interrasial crosses in Hawaii, * Se poate conchide că amestecul populațiilor nu are consecințe negative Morton nu știe însă dacă urmările favorabile sînt condiționate genetic sau sînt ecoul interacțiunii genelor cu mediul Nu are prea multă importanță In prelungirea aceleiași discuții sîntem tentați să ne întrebăm dacă modificările seculare, creșterea înălțimii, prelungirea perioadei reproduc-tive nu recunosc aceeași geneză Nu este exclus, dar, din nou, diferențierea ereditate-mediu este imposibilă Foarte probabil însă ele au fost condiționate preponderent de mediu Deoarece au fost observate pretutindeni unde condițiile social-economice s-au ameliorat Este adevărat însă ca spargerea izolatelor, în primul rînd a celor geografice, a accentuat hete-rozigoția populațiilor Tot spectaculoasa remodelare a mediului ar putea și poate explica coborîrea mortalității infantile Jocul recombinărilor genetice continuă și va continua atît timp cît Pămîntul va fi al oamenilor ÎN LOC DE SFÎRȘIT Ne găsim la o răspîntie de drumuri Niciodată știința nu a fost aut de intens angajată ca acum, niciodată nu și-a asumat responsabilități atît de mari ca acum, niciodată nu s-a întrebat atît de acut ca acum încotro se îndreaptă Și ea și comunitatea Drumurile le alegem noi Dar opțiunile noastre sînt dictate de considerente multiple, deseori imponderabile și generoase și egoiste A venit insă timpul să ne oprim și să reflectăm Trebuie să ne grăbim Trebuie să ne precizăm prioritățile Dacă yrpm să ne continuăm evoluția Uităm deseori că abia ne-am desprins de restul lumii maimuțelor Așa s-ar putea explica marile noastre eșecuri — tinerețea ar putea să lămurească și superbele noastre succese Avem mai departe nevoie de știință Prin ea vom răspunde interogațiilor noastre, perene Prin ea vom găsi punctele de sprijin de care avem nevoie în clipele de cumpănă Tot prin știință vom reconstrui relațiile interumane, Deoarece etica pe care vrem s-o remodelăm pleacă de la știință (Rybak R, ) Am putea oare renunța la știință ? Poate că da Multe dintre performanțele civilizației noastre vin din tehnologie Dar progesul ar fi lent și ar fi întrerupt de nenumărate eșecuri Oricum am pierde enorm Mai ales acum cînd avem în față nenumărate întrebări, aparent insolubile Firește, știința poate fi acuzată de toate dificultățile lumii contemporane — de la poluare la deșertificare Ar fi o imensă eroare Nu știința este vinovată, ci factorii de decizie care nu au înțeles ramificațiile științei, aplicațiile ei imediate și tardive Ni se reamintește mereu legenda ucenicului vrăjitor Riscul este real Dar probabil nu este atît de mare cît susțin casandrele sfîrșitului de veac Medicina, de pildă, a fost atacată în numele credințelor religioase a fost criticată pentru ineficiența ei și a fost acuzată că și ea creează mai multe probleme decît rezolvă Nimic nou Știința și antiștiința sînt cele două fațete ale aceluiași fenomen — al interesului comunității față de necesitățile timpului De mult, știința promite mai mult decît poate real mente, oferi, iar societatea a cerut mai mult decît poate da știința Lumea are nevoie în egală măsură de soluții imediate și de speranțe pentru , ; nmtc evolua fără o totală mîinc Nu poate supraviețui fără prczen încredere în capacitatea ei ci ea oaie ( - > ш j socială, felul rXunXse £ în Cl! în care este folosita C inp g secolului trecut Joseph ol moralei Din nou o leza religie ; cea mai mică de Maistre scria : „Teoriile lor au devenii un tel de religie , îndoială este un sacrilegiu j л Știința poate ti criticată pentru topM * •£££ bi^oate i’nipin^ pe orice drum îZTtSSKX Că pasiunea oarbă definește știinta Cu pu'iinc excepții, oamenii de știință și-au înțeles misiunea Poate de aceea sună atît de straniu cuvintele lui Мах Born : „Deși iubesc știința am sentimentul că ea se opune atît de mult istoriei și tradiției incit nu poate fi absorbită de civilizația noastră S-ar putea ca ororile politice și mi i ai e și prăbușirea completă a eticii, la care am fost martori în ultimul timp, să nu fie simptomul unei slăbiciuni sociale pasagere, ci consecința necesară a dezvoltării științei care este, în același timp, una dintre cele mai mari reușite ale geniului ишап" (citat Gorran, ) Sîntem tentați să spradimensionăm știința S-o transformăm într-o religie suficientă prin ea însăși, capabilă să lămurească toate necunoscutele, să arunce punți în viitor, să ne ducă în lumile de vis ale imaginației noastre De acord cu Pierre Termier , viața este făcută pentru a ști și fără știință nu merită trăită“ Termier scria aceste rînduri în Gînduri la fel de actuale și acum Dar răspunde știința tuturor nedumeririlor noastre ? Nu vor persista infinit întrebările insolubile ? Foarte curînd vom diseca individualitatea și totuși în afara faptelor va rămîne o zonă de obscuritate insondabilă Ea scapă științei și va scăpa metodelor experimentale Unicitatea noastră psihică nu este reductibilă la serii de reacții biochimice generate de jocul logic al genelor Ea înseamnă mult mai mult Acest mult mai mult ar trebui poate să rămînă intangibil ' Albert Emstein a spus cîndva că „cea mai frumoasă experiență ne care o putem trăi este cea a misterului» Iar misterul a mers alături A fos! nev • T iSt°riei n°aStre bi °Sice- ^tinderea lui ne copleșea, urr^ Ы * Г imenS ef°rt de ima«ie P^tru a înțelege că în dezvălui* ’ M neCUnoscutul că menirea științei este de a- — JȚ' CU n Ше> e ya v, м Г!іЪоиг ou entretiens sur le gouverne- J Gorran M , Science aiul шtt AM,usnle> W» «« « «l căror nucleu «u s«P« pnn r-o «Mm « c lu-plasmă ; în nucleu este concentrată informația genetica in -r iAr morfologice, biochimice ale unui organism, re- Fcnotip — ansamblul caracterelor morfologice, zultat al interacțiunii eredității cu mediul Fuziune celulară — fuziunea a două, eventual hibridă Genă — segment ADN care codifică un lanț mai multe, celule ; rezultă o celulă polipeptidic Are o structura com-include secvențe de codare și secvențe de reglare O celulă haploida umană cuprinde aproximativ de gene Mai multe sute au fost localizate în cromozomi Geniu genetic — sinonim — inginerie genetică Este folosit îndeosebi în literatura franceză Genom — totalitatea informației genetice cuprinsă într-un set haploid de cromozomi ; o celulă diploidă conține două genoame ; totalitatea genelor unei celule — în acest sens este sinonim cu genotipul Genotip — ansamblul genelor unei celule sau a unui organism Haploid — despre celula care are un singur set de cromozomi — jumătate din numărul de cromozomi caracteristic speciei ; gârneții sînt haploizi Harta cromozomială — reprezentarea grafică a poziției ocupate de gene în cromozomi Heterozigot — celulă sau organism care are pe un locus dat două gene diferite Hibridam — celule hibride care produc anticorpi monoclonali Homozigot — celulă sau organism care are pe un locus dat două gene similare in vitro — care are loc în afara organismului, într-un mediu artificial in vivo — care are loc în organism limjocit — leucocit care participă la realizarea răspunsului imun al organismului Există două tipuri de limfocite : В implicate în producerea anticorpilor și T implicate în imunitatea celulară bocus poziția pe care o ocupă o genă în cromozom Plural loci Mutageneză — apariția mutațiilor Mutant — celulă sau organism care are o mutație și care, implicit, se deosebește de o celulă sau de un organism care nu are mutația Mutație — orice alterare a informației genetice; după dimensiunile leziunii se diferențiază mutații genice, cromozomiale și genomice ; sînt produse de numeroși agenți fizici și chimici Nucleotid — element constitutiv al acizilor nucleici, format dintr-un zahar azotată și un grup fosfat Oncogenă — genă care induce dezvoltarea cancerului Organism recombinat — organism modificat prin inginerie genetică asmidă — structură ADN,, circulară, extracromozomială, formată dintr-un Pm^\C de Kene,^ste utilizată ca vector în ingineria genetică Pronucleu - nucleul spermatozoidului după pătrunderea lui în ovul dar de fuzionarea Iul cu spermatozoidul — nucleul ovulului după terminarea m o' zei, ar înainte de fuzionarea Iul cu spermatozoidul Este singura etapă onto-genetlca in cursul căreia pot fl inserate gene străine ~ "• «*• b-curlile «in Proteină - macromoleculă constituită dintr-un lanț de aminoaobi =» >■ multe lanțuri pollpeptldice nciz‘ sau din mai o bază număr înainte Recombinare genetică — rcaranjarea secvențelor de ADN, indiferent dacă este consecința unui proces natural sau a ingineriei genetice Retrovtrus — virus al cărui acid nucleic este ARN Genele lui sînt copiate în ADN de către o enzimă specifică — ARN transcriptaza Sonda — fragment ADN sau ARN marcat cu izotopi, prin intermediul căreia se detectează o secvență complementară Toți potentă — celulă* de obicei, embrionară, care se poate transforma în orice tip de celulă Capacitatea dispare o dată cu diferențierea celulei Transcripție — copierea unui filament de ADN în ARN Translație — sinteza unui lanț polipeptidic conform codului genetic Transgenic — despre un organism rezultat ’ dintr-un ou în care au fost inserate* gene străine Transgenoză — orice proces care are drept rezultat formarea unui organism modificat genetic CUPRINS Introducere obișnuita I LA CONFLUENȚA EREDITĂȚII ȘI A Fumat și cancer Infinitatea morfologică Aparențele înșeală Gemenii mitologie și biologie Polimorfismul genic MEDIULUI « • • • • • • « lo - - FASCINAȚIA ÎNCEPUTULUI Cartografierea necunoscutului Genele morții Nașterea formelor Oncogenele O NOUĂ BIOLOGIE Fecundația in vitro Scenarii aparent aberante Limitele nebuniei Viața Prerogativele embrionului Mamele surogat Congelarea embrionilor Predeterminarea sexului Animalele multiparentale Drepturile fătului •••••*'* fia Partenogeneză Promisiuni bizare ♦•»••****** Pericolul eugeniei ** COMPORTAMENTUL UMAN Alcoolismul Coeficientul de inteligență Viitorul Inteligenței umane Deviațiile comportamentale Psihozele CAPRICIILE SEXUALIZARIl Un singur cromozom X doi Pubertatea Vîrstele creației • « • cromozomi x I Amurg Ultimul privilegiu și moartea Micul David cit timp ? • • Tăcerea de gheață Eutanasia MEDICINA SFÎRȘITULUI DE VEAC Altă medicină pentru aceeași plan Sfidarea Anticorpii monoclonali Noile promisiuni ale imunologie Transplantul cerebral Transplantul de inimă Transplantul de rinichi • Transplantul de plămîni Transplantul de ficat • • Transplantul de cornee Diabetul zaharat Măduva osoasă Expansiunea tisulară Tendințe Alte premise DIMINEȚILE ZEILOR Amniocenteza Ecografia Vizualizarea directă Predicția și limitele ei Dilemele noastre morale Un optimism moderat Chinuitoarea opțiune ѲЗ IN CĂUTAREA TĂCERILOR-HETEROZIGOȚII și mai tîrziu Screening-ul genetic Icar și Dedal Mitul prudenței Himerele de ieri DIAGNOSTICUL ȘI NELINIȘTILE ADEVĂRULUI TRISTEȚEA ILUZIILOR SAU FIREȘTILE ERORI OMUL-COBAI INGINERIA GENETICA Animale modificate Un model aproape perfect Curajul bine temperat O PLANETA LINIȘTITĂ Un pericol deseori real frecvent imaginar ’ ’ • (’tlr'Vrt >lnte SUpllmonlnro,, Neevnoneul ul , ISTORIA UNEI BPUCII , (leneilcA «I culturt » • Necesarele erori » Mutațiile necesare Induse Cromozomii șl evoluția » Precauții necesare l • ЙЙЙ ,' ‘ Й Я > НІІ МІТШ ПЕ ANTROPOLOGII^ RASEI w UMANE ЙП Rasismul ,, aberația supremii Amestecul populațiilor hl> N LOC DE SF RȘ T Bfll Glosar de termeni MEDICINA SFÎRȘITULUI DE VEAC TRANSPLANTUL DE INIMĂ EREDITATE Șl MEDIU O NOUĂ BIOLOGIE COMPORTAMENTUL UMAN VIITORUL INTELIGENTEI UMANE FASCINAȚIA ÎNCEPUTULUI DIAGNOSTICUL Șl NELINIȘTILE ADEVĂRULUI INGINERIA GENETICĂ 